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1. JUSTIFICACION

Las enfermedades neuromusculares (ENM) son un conjunto heterogéneo de entidades
que afectan al sistema nervioso periférico (médula espinal, plexo, nervio periférico,
unidon neuromuscular y los musculos). Su etiologia puede ser degenerativa, genética,
inmunomediada, metabdlica, carencial, infecciosa o tdxica.

La mayoria de las enfermedades neuromusculares y en especial algunos subgrupos, son
procesos crénicos que se encuentran dentro de lo que establece Kayser, en su modelo
de agrupacién de la pirdmide de cronicidad, como el grupo de pacientes con necesidades
sanitarias y sociales complejas, que suponen la punta de la pirdmide correspondiente al
5% de la poblacion. Segun este sistema de estratificacion de la cronicidad, en este
subgrupo de pacientes, el modelo de atencién mas adecuado es la integracion de
servicios (tanto sanitarios como sociales) y la gestion de casos. En términos econdmicos,
la atencion de estos pacientes, consume el 20% de los recursos sanitarios, por lo que las
medidas que se establezcan para mejorar su asistencia seran coste-eficientes. Se precisa
un abordaje integral desde una perspectiva socio-sanitaria.

A pesar de su heterogeneidad clinica y genética, las ENM comparten una serie de
caracteristicas generales que hacen que la orientacién clinica, sus necesidades
asistenciales y las técnicas utilizadas para su diagndstico sean comunes a todas ellas. El
abordaje recomendado'® debe ser multidisciplinar con un equipo integrado por
distintos profesionales sanitarios, considerandose el “gold estandar” para este grupo de
pacientes.

En la actualidad, la mayor parte de ENM, no dispone de un tratamiento etioldgico eficaz,
pero precisan un manejo especifico de sus sintomas, prevencion de complicaciones, asi
como atencion y prevencion de la discapacidad por equipos multidisciplinares de
profesionales que pueden mejorar la calidad de vida de estos pacientes'®. Por otra parte,
los grupos de ENM de etiologia o base autoinmune de musculo y nervio, requieren un
seguimiento y abordaje terapeutico estrecho, para prevenir complicaciones graves y la
iatrogenia potencial debido al manejo de farmacos inmunomoduladores e
inmunosupresores. El manejo de estos pacientes requiere un adiestramiento y un
conocimiento actualizado.

La complejidad de estos procesos, obliga con frecuencia a los pacientes, a realizar
multiples consultas en busca de un diagndstico, y propicia el establecimiento de
circuitos ineficientes de pacientes, que van de unos hospitales a otros, repitiéndose
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pruebas, recibiendo tratamientos inadecuados y retrasando un diagndstico que se
realiza cuando el paciente se encuentra en fase avanzada de su enfermedad.

El principal handicap de estos pacientes es la discapacidad, y la baja prevalencia en la
mayor parte de ENM. Son consideradas muchas de ellas enfermedades raras, que
precisan una asistencia por personal especializado, tanto en el proceso diagndstico,
seguimiento, como en el abordaje terapéutico. La atencidn especializada oferta una
informacién precisa y actualizada a los pacientes, evitando la administracion de
farmacos innovadores de escaso beneficio clinico y, facilitando el acceso a ensayos
clinicos rigurosos. Por otra parte, la discapacidad que presentan la mayor parte de estos
pacientes, establece la necesidad de una asistencia cercana a su domicilio, con una
comunicacion fluida y continua entre los distintos niveles asistenciales, de forma que el
seguimiento sea lo menos gravoso para el paciente y su familia.

Las principales necesidades identificadas en este grupo de pacientes son las siguientes:
* Diagndstico precoz
* Atencidén integral multidisciplinar especializada coordinada en todos los niveles

asistenciales y fases de la enfermedad
* Asistencia lo mas cercana posible al domicilio

* Tratamiento y seguimiento en tiempo acorde a sus necesidades (personalizado)

* Acceso coordinado a la atencidn multidisciplinar especializada evitando
desplazamientos innecesarios

* Continuidad asistencial. Personal especializado accesible a las demandas de otros
profesionales

* Informacién veraz y adecuada

* Planificacién y toma de decisiones compartidas (plan individualizado)
* Acceso a farmacos innovadores con beneficio contrastado

* Acceso ensayos clinicos

e Acceso a recursos sociales /eliminacion de barreras burocraticas

* Incremento del conocimiento de enfermedades con baja prevalencia y
concienciacion

Marco de desarrollo:

Esta estrategia autondmica se enmarca dentro de la Estrategia en enfermedades
neurodegenerativas (END) del Sistema Nacional de Salud, aprobado por el consejo
interterritorial el 13 de abril de 2016 y publicada en 2016, cuyos objetivos y lineas
estratégicas se orientan a:

e Deteccién y abordaje precoz

e Elaboracion de un plan integral de actuaciones tanto sanitarias como sociales
basadas en criterios contrastados y consensuados respetando las decisiones y
potenciando la autonomia de la persona en la mayor medida posible

e Apoyo a la familiay a las personas cuidadoras

e Formacion y sensibilizacidon de los profesionales
12



e Favorecer la participacion de las personas afectadas, sus familias y la sociedad
en general
e Estimular la investigacion

Esta Estrategia constituye un documento marco para el desarrollo de planes y
programas autondmicos coordinados y eficientes. Debido a la complejidad vy
especificidad de las END, la Estrategia Nacional contempla el abordaje de las principales
patologias y se decidid articularla en dos fases: En una primera fase abordaje global el
conjunto de las END, en una Estrategia General que establezca lineas estratégicas y
objetivos comunes y, una segunda fase para el despliegue de estas lineas y objetivos
comunes, para cada uno de los cinco grupos de enfermedades concretas que se
recogerian cada uno en documentos especificos.

Con esta orientacion, el primero de estos procesos definidos ha sido el de la atencién a
la ELA. En noviembre de 2017, dentro de la Estrategia de Neurodegenerativas se publica
el documento de abordaje a la Esclerosis lateral amiotréfica, que fue aprobado por el
consejo interterritorial el 8 de noviembre de 2017, instando a las comunidades
autdénomas a realizar su implementacién.

Con una poblacién de 1.318.453 habitantes (IAEST 2019), y unas caracteristicas
sociodemograficas (baja densidad demografica y desequilibrio territorial), que dificultan
la oferta de servicios sanitarios especialmente para enfermedades con baja prevalencia
y elevada complejidad como la ELA, el abordaje de estos pacientes con equidad de una
forma sostenible es dificil. Sin embargo, los pacientes con ELA pertenecen a un grupo de
enfermedades heterogéneas (las enfermedades neuromusculares), que comparten la
mayoria de las necesidades asistenciales.

Con esta orientacién, se plantea en Aragdn un abordaje integral para este grupo de
pacientes complejos, con necesidades de asistencia sanitaria y social similares. La
estrategia definida es:

“La creacion de una red de asistencia para los pacientes con enfermedades
neuromusculares”.

Esta red estara formada por una unidad multidisciplinar de referencia para la
patologia neuromuscular compleja ubicada en Zaragoza, integrada por aquellos
especialistas responsables de su cuidado, gestionada de una forma coordinada para
evitar desplazamientos y facilitar en su seguimiento visitas de acto unico, tanto en el
proceso diagndstico como en su seguimiento.

Esta unidad trabajara en red con el resto de los sectores que dispondran de nodos de
asistencia segun la disponibilidad de cada uno, de los que seran referencia, evitando el
desplazamiento y facilitando el acceso y la comunicaciéon a través de un plan de
intervencion integrado en su historia clinica, accesible a todos los profesionales que
tengan contacto con el paciente, en todos los niveles asistencia.
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2. OBJETIVOS

OBIJETIVO GENERAL

Asistencia integral a todos las personas de Aragdn con una enfermedad neuromuscular,

a través de la creacion de una unidad central multidisciplinar que trabajard en red con

el resto de sectores sanitarios, para dar unos cuidados de calidad en el mejor nivel

asistencial que precise, de forma coordinada con todos los recursos sociosanitarios

disponibles en la comunidad, para mejorar la calidad de vida de estos pacientes y sus

familias.

OBJETIVOS ESPECIFICOS

o

Mejora de la asistencia: disminucion de la variabilidad clinica en la atencién a estos
pacientes de elevada complejidad, evaluacion integral, disminucién de
complicaciones y atencion centrada en el paciente mejorando su supervivencia y
calidad de vida

Evitar la fragmentacion de la asistencia y mejorar la comunicacién y coordinacion
entre los profesionales y con los pacientes

Planificacidn de la atencion a través de la gestion de casos y la elaboracién de un
plan de intervencion integrado en HCE, de una forma proactiva y coordinada, en
una toma de decisiones compartidas acorde a sus necesidades reflejada en un plan
de intervencidn accesible a todos los profesionales que tengan contacto con el
paciente, en todos los niveles asistenciales

Mejorar la informacion ofertada al paciente y su familia con relacién a su situaciéon
clinica, procedimientos, tramites, y aquellas cuestiones que el paciente precise

Facilitar la incorporacidon de los pacientes a ensayos clinicos que debido a su
situacion de discapacidad habitualmente no pueden acceder a los realizados en

otras comunidades

Fomentar la concienciacion y formacién en la poblacion sobre las enfermedades
neuromusculares
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| 3. POBLACION DIANA

POBLACION DIANA

Partiendo de las prevalencias de los distintos diagndsticos principales, y de las bases de
datos existentes en los hospitales de la comunidad, de los 2300 pacientes con
enfermedades neuromusculares existentes en Aragdén (poblacién aragén 2019:
1.318.453 habitantes), se estiman unos 800-900 pacientes susceptibles de precisar
atencidn especializada? por la red asistencial. En la unidad central de neuromuscular, se
atenderan de forma directa al 73% de los pacientes (residentes en la provincia de
Zaragoza), y el 27% restantes, son pacientes de otros sectores sanitarios que de forma
preferente seran atendidos en el nodo de atencién mas cercano a su domicilio, teniendo
como apoyo a la unidad central, tanto para remitir pacientes para atencién directa,
ensayos clinicos, etc, como para consultas de los profesionales de la red.

Para realizar la planificacion de esta unidad multidisciplinar se han agrupado los
distintos procesos diagndsticos, debido a su baja prevalencia, en base a la identificacién
de las necesidades de estos pacientes. De esta forma, se prevé realizar un abordaje real
de sus cuidados, de una forma eficiente. Se establecen 4 subgrupos de categorias
diagnésticas, y se introduce un 52 grupo, que podria requerir asesoramiento para
segundas opiniones a solicitud de otros profesionales.

La planificacién de la unidad y la red asistencial se centra en el impacto de las
necesidades asistenciales de los subgrupos de pacientes especificados a continuacién:

1. Enfermedad de neurona motora y paraplejia espastica (75-90 pacientes)
2. Enfermedades neuromusculares inmunomediadas (350-400 pacientes)
e Trastornos de la unién neuromuscular (270 pacientes)
e Neuropatias inflamatorias (65-90 pacientes)
e Miopatias inflamatorias (14-65 pacientes)
3. Miopatias y sindromes miasténicos congénitos (SMC) (200-300 pacientes)
Neuropatias (200 pacientes)
5. Neurotraumatologia/neurorehabilitador/segundas opiniones de diagndsticos
inciertos

1Se excluyen las neuropatias de baja complejidad como son la neuropatia diabética y otras neuropatias que no
precisan un nivel especializado de cuidados



PLAN DE ATENCION PARA LAS PERSONAS CON ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES

El mayor peso de asistencia de los pacientes en la unidad y resto de red asistencial, tanto
por la complejidad organizativa, como por el seguimiento que requieren, son los
pacientes incluidos en los dos primeros subgrupos. El primero (enfermedades de
neurona motora), por su rapida evolucidn y necesidades cambiantes que la hacen
prioritaria en la asistencia, y el segundo (procesos inmunomediados de la unién
neuromuscular, musculo y nervio), por su volumen y necesidad de seguimiento
estrecho, debido al tratamiento complejo y graves complicaciones potenciales,
precisando personal con competencias especificas en su manejo.

Los dos ultimos grupos (miopatias y neuropatias), a pesar de su mayor volumen,
presentan su principal complejidad en el proceso diagndstico, con un plan de
seguimiento mas definido y estable debido a la progresidn lenta de la mayoria de los
procesos, que permite identificar la comorbilidad de los pacientes y establecer pautas
de actuacién con antelaciéon. Sin embargo, los tratamientos emergentes en algunos de
los procesos hereditarios de musculo y nervio, van a incrementar en los proximos afios
la complejidad de su abordaje, estableciendo la necesidad de personal cualificado y
estructuras organizativas como las que se plantean en este documento.
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4. ESTRUCTURA DE LA RED
ASISTENCIAL

El proyecto se plantea para toda la comunidad auténoma de Aragdn. Se crea una red de
asistencia constituida por una unidad multidisciplinar especializada central de referencia
en la ciudad de Zaragoza (ubicada en el centro médico de especialidades “Inocencio
Jiménez”, de facil acceso desde la estacidn del ave/autobus si se acude desde otros
sectores sanitarios), que da apoyo a los 5 nodos de asistencia que constituiran la red
asistencial con la unidad central, ubicados en los 5 sectores sanitarios fuera de Zaragoza
(Alcaiiiz, Teruel, Calatayud, Huesca y Barbastro). Esta red estara conectada a través de
un médulo informatico desarrollado en Historia Clinica Electrénica (HCE), que permitira
compartir informacion y la comunicacién con los profesionales de los centros de salud
que atiendan a los pacientes, con los equipos de soporte de atencion domiciliaria
(ESAD), servicios de emergencias, trabajadores sociales y resto de personal sanitario que
precise informacidon para atender a estos pacientes como herramienta de trabajo,
gestidon y comunicacion entre los profesionales.

La unidad central esta ubicada en la planta 42 del centro de especialidades “Inocencio
Jiménez”. En ella estdn dispuestos los locales de consulta y de atencion en hospital de
dia que se precisan para la atencién de los pacientes. Dispone de una zona de sala de
espera amplia sin barreras arquitecténicas, con acceso a un aseo para personas con
discapacidad, al lado de la zona de ascensores (fig.1). En la planta baja del edificio se
encuentran los locales y el gimnasio para la evaluacién y los tratamientos de
rehabilitacion.

En los nodos existentes en los sectores, los locales de consulta deberian estar ubicados
en una zona de facil acceso para los pacientes segun las posibilidades existentes en cada
sector sanitario.

Fig. 1. Espacios de la Unidad de Neuromuscular de Aragon
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5. CARTERA DE SERVICIOS
MODALIDADES ATENCION

La principal forma de asistencia de las ENM se realizara en consultas externas, evitando
las hospitalizaciones, que deberian quedar relegadas a las descompensaciones y
siempre que el paciente no haya expresado su deseo en contra, en caso de fase
avanzada de la enfermedad. La unidad de referencia y los nodos asistenciales, deberian
incluir en su cartera de servicios las siguientes modalidades de asistencia para los
pacientes con ENM:

e Atencidn en consultas externas:

La unidad de referencia atendera de forma directa a los pacientes de Zaragoza y aquellos
que sean remitidos desde los sectores sanitarios. Asimismo, realizard asesoramiento a
los profesionales de la red de enfermedades neuromusculares. En cada sector sanitario,
se realizara la atencion directa de los pacientes con ENM, facilitdndose la implantacién
de consultas monograficas especificas que incluyan a los subgrupos 1y 2 (y aquellos
pacientes del resto de subgrupos que lo precisen), asi como la creacion de equipos de
atencién multidisciplinares para los mismos. Todo paciente incluido en la red dispondra
de un plan de atencion individualizado, actualizado y accesible a los profesionales de la

red que intervengan en su atencion.

e Realizacién y gestion pruebas diagnosticas:

En la unidad central se realizaran la mayoria de pruebas diagndsticas, facilitandose la
gestion de las mismas a través de la enfermera responsable de la gestidon de casos. En
los nodos, se realizardn segun los recursos disponibles, en el mismo centro donde se
atiende al paciente, realizdndose la gestidon de las mismas, asi como las derivaciones, a
través de la enfermera asignada a las consultas de Neurologia que se constituye como
gestora de casos de esos pacientes.

e Hospital de dia:

La unidad central dispondra de una ubicacidn especifica habilitada como hospital de dia
para la atencion a los pacientes que requieran un tratamiento especifico o la realizacion
de algln procedimiento que no requiera ingreso. En los sectores sanitarios de la red se
habilitard la posibilidad de atencién en hospital de dia, dentro de las zonas de hospital
de dia oncohematoldgico u otros espacios habilitados para este tipo de atencion.

e Gestion descompensaciones:
Se definiran los circuitos en cada sector sanitario para la atencion de las
descompensaciones de los pacientes.
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e Tratamiento rehabilitador:

Se realizara la evaluacion de las necesidades de rehabilitaciéon de los pacientes, la
planificacion de los tratamientos, educacidn sanitaria y el tratamiento segun el plan
definido.

e Participacion en ensayos clinicos e investigacion:

La unidad de referencia facilitard el acceso a los ensayos clinicos que se realicen, a todos
los pacientes de la comunidad que cumplan los criterios de inclusion. Se definira el
protocolo de acceso a los mismos.
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6. PROPUESTA DE ATENCION EN
LA RED POR SUBGRUPQOS
ASISTENCIALES

Para abordar la atencién de los pacientes con enfermedades neuromusculares
complejas se han agrupado segun las necesidades asistenciales de diagndstico, abordaje
clinico, seguimiento y tratamiento. Se expone a continuacion el circuito general de
atencidn de los pacientes segln su pertenencia a cada grupo asistencial.

6.1. CIRCUITO DE ATENCION AL PACIENTE CON ENFERMEDAD DE NEURONA MOTORA

La ELA es una enfermedad neurodegenerativa de evolucion fatal, que afecta a las
neuronas motoras. La incidencia es 1,5-3/100000 y su prevalencia de 5,6/100000
habitantes. Ocasiona debilidad con un rango amplio de discapacidades. Se afectan los
musculos bajo control voluntario (extremidades y musculatura bulbar) y los pacientes
pierden la movilidad de brazos, piernas y cuerpo. Presentan problemas en la
comunicacion (pérdida del habla), disfagia, compromiso respiratorio, fatiga, trastornos
sueio, dolor, problemas psicosociales y cognitivos (20-50% de los pacientes).

El curso es progresivo sin periodos de remision. Casi todos los sistemas se afectan con
el tiempo, excepto el control de esfinteres y el movimiento ocular (suelen estar
respetados). Cuando fallan los musculos del diafragma y la pared tordcica, pierden la
capacidad de respirar sin respirador artificial. La mayoria mueren por fallo respiratorio
entre 2,5-3 a 5 afos. En ausencia de tratamiento curativo o cualquier tipo de
intervencion que detenga la progresion de la enfermedad, el abordaje del paciente se
centra en el tratamiento sintomdtico, rehabilitador y paliativo, con el objetivo de
mejorar la calidad de vida.

En Aragdn, se atienden cada afio entre 75-90 pacientes con enfermedad de neurona
motora. La complejidad y dependencia progresiva de estos pacientes, con necesidades
de asistencia cambiantes y frecuentes, y la dificultad de manejo desde el diagndstico
hasta su abordaje al final de la vida, en un corto espacio de tiempo (mediana
supervivencia 3 afios), hacen de esta enfermedad un problema sociosanitario de primer
orden y un reto para los sistemas sanitarios que deben proporcionar una atencion de
calidad.

El acceso a los servicios sanitarios es dificil en tiempo y frecuencia. Los circuitos
generales de asistencia son incapaces de atender las necesidades cambiantes de esta
poblacidén. Estos pacientes, tienen necesidades sociosanitarias complejas y precisan una
asistencia personalizada, que apoye a la familia/cuidador, respetando las dificiles
decisiones que deben tomar sobre su cuidado, intentando mejorar su calidad de vida y
evitando la realizacién de maniobras y procedimientos que el paciente no desee.
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Durante su enfermedad, y en un espacio corto de tiempo, el paciente precisard una
asistencia cercana, que evite desplazamientos innecesarios, un equipo multidisciplinar
que trabaje coordinado y atienda sus necesidades cuando lo requiera, adelantdndose a
las posibles complicaciones que pueda presentar, evitando en la medida de lo posible
las hospitalizaciones.

En Aragon, la asistencia al paciente con ELA es mejorable. Los pacientes se encuentran
con un sistema fragmentado, de dificil acceso, que no da respuesta a sus problemas, con
déficit en la continuidad de cuidados y al que no puede acudir de forma rdpida y sequra
cuando se presenta una complicacion acorde a lo que necesitaria su situacion de
dependencia.

Aspectos como la informacion al paciente y su familia en cuestiones que suponen toma
de decisiones dificiles sobre su cuidado en el proceso de su enfermedad hasta la fase de
final de vida, deben realizarse en entornos adecuados y, cada toma de decision debe
estar accesible y actualizada en la historia clinica del paciente, garantizando el respeto
a las decisiones del paciente y la continuidad asistencial. En estos pacientes, la gestién
de casos es la clave para permitir la atencién integral, favoreciendo las visitas de acto
Unico, el desarrollo de un plan de atencién individualizado que se encuentre actualizado
y donde se incluya la situacion evolutiva, las decisiones del paciente y las variables
principales que ayuden en la toma de decision.

Objetivo
Disminuir la morbilidad y mejorar la calidad de vida de las personas con ELA

Descripcion del Proceso Clinico
Se indican a continuacién todas las fases en las que el paciente tiene contacto con el
sistema sanitario, desde los primeros sintomas hasta el fallecimiento.

6.1.1. Fase de Screening
1. Objetivo: Deteccion precoz de los sintomas/signos de alerta, y derivacion dgil para
poder realizar un diagndstico en las primeras fases de la enfermedad.

2. Entrada al Subproceso:
e Desde Atencidon Primaria: Es la puerta de entrada habitual y la mas frecuente de

estos pacientes, por lo que es importante definir sintomas/signos guia de alerta ante
la sospecha de esta enfermedad, que ayuden al clinico en su deteccion rapida. Estos
sintomas de alarma se incluirdn en OMI como ayuda para mejorar el indice de
sospecha de la enfermedad. Para ayuda a la deteccién de sintomas/signos se
utilizaran los criterios de alarma/sospecha recomendados por el Royal College of
General Practitioner (RCGP) cuando se presente un paciente con un cuadro de
debilidad muscular progresiva indolora:
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J lqd DEBILIDAD PROGRESIVA SIN DOLOR. ¢ PUEDE SER UNA ENFERMEDAD DE MoTonEuronA (EMIN)?

1.-éTiene el paciente uno o mas de los siguientes sintomas?

SINTOMAS BULBARES: SINTOMAS DE TRONCO-
Disartria, Debilidad focal,
Disfagia para liguidos y/o solidos. Caidas o tropiezos por pie caido.
Hipersalivacion. Torpeza motora
Disnea sobre todo en decubito. Atrofia muscular,
Fasciculaciones enlalengua Fasciculaciones.

Calambres.
Ausencia de alt sensitivas.

SINTOMAS RESPIRATORIOS: SINTOMAS COGNITIVOS:
Disnea de esfuerzo. Cambios comportamiento.
Somnolencia diurna excesiva, Fatiga, Labilidad emocional (no relacionada con demencia)
Cefalea matutina. Demencia fronto-temporal.
Ortopnea.

2.-¢Hay progresion?

Hechos que apoyan Hechos gue no apovyan el diagnéstico
Asimetria de los sintomas Afectacion de vejiga o intestinal
Cualquier edad Sintomas sensitivos prominentes
Historia familiar de enfermedad Doble vision o ptosis
neurodegenerativa Mejoria de los sintomas

Si 1y 2 positivos, preguntar por EMN y remitir al Neurélogo

Si un paciente cumple alguno de los items de los puntos 1y 2, se realizara derivacién
a Neurologia de su sector a través de la interconsulta virtual, indicando en el texto

la sospecha clinica y los sintomas guia.

Desde otras especialidades: De forma general, la derivacién desde otras

especialidades se realizard a Neurologia General de su sector.
Desde especialidades Clave: Existen algunas especialidades que por su abordaje se

consideran “clave” debido a que mantienen un alto indice de sospecha ante la
presencia de un posible caso de enfermedad de neurona motora. En estos casos,
estas especialidades podran realizar una citacién de forma directa a la unidad de
referencia/consultas especificas. Es el caso de Neurofisiologia, Rehabilitacion o los
servicios de Neurologia de otros sectores que remiten a un paciente a la unidad de
referencia para segunda opinion.

Derivacion a Unidad/consulta multidisciplinar:
Desde Atencion Primaria: Ante una sospecha de enfermedad de Neurona motora

(cumple los sintomas/signos de alerta), se realizard interconsulta virtual a
Neurologia de su sector sanitario indicando la existencia de una sospecha de esta
enfermedad. Si los pacientes cumplen los criterios de alerta establecidos (RCGP), el
neurdlogo consultor indicard una cita en consulta de NRL general de su sector
sanitario para realizar una evaluacion del paciente, antes de 4 semanas desde la
respuesta de la interconsulta virtual. Tras la visita presencial, si se confirma la
sospecha diagndstica, se derivara a la unidad de neuromuscular de referenciao a la
consulta multidisciplinar en el caso de los nodos de la red. En el caso de la unidad de
referencia se derivara a través de interconsulta interhospitalaria en HCE. Se indicara
en la misma, las pruebas realizadas y los sintomas clinicos que estaran accesibles en
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la HCE del paciente (HCE Unica para todo Aragdn). En los nodos, cada sector realizara
la coordinacién interna de las citaciones. La citacion en las consultas especificas se
realizard en las 2-4 semanas siguientes tras la solicitud de consulta.

e Desde otras especialidades: Se remitiran a Neurologia general y si hay una sospecha

diagnéstica, desde la consulta de Neurologia se remitird a la unidad/consulta
multidisciplinar como se ha indicado en el punto anterior (la citacion se realizard 2-
4 semanas).

o Desde especialidades clave: Los servicios anteriormente indicados podran derivar

directamente a la unidad central ante una sospecha a través de interconsulta
interhospitalaria, o de forma interna a la consulta especifica mediante consulta
intrahospitalaria si es un nodo (la citacién se realizara 2-4 semanas).

6.1.2. Fase de Diagndstico y planificacion de la atencion
1. Objetivo:
e Confirmacion del diagndstico, informacion adecuada
e Evaluacion de la situacion del paciente y deteccion de necesidades
e Planificacion del sequimiento acorde a las necesidades del paciente a través
de la elaboracion de un plan de intervencion individualizado

2. Primer contacto unidad:
La primera consulta de un paciente se divide en 2 visitas separadas entre ellas 2-4
semanas con el objetivo de realizar un diagndstico de confirmacion y aquellas
pruebas necesarias para planificar un adecuado seguimiento del paciente.
Estas visitas podrian definirse como:
e 12 yisita de valoracién/confirmacion diagnodstica
e 12 visita complementaria de finalizacién estudio/confirmacion/plan de
seguimiento).
Los estudios realizados en ellas dependeran de las pruebas que el paciente tenga
realizadas previamente a la visita. Esto puede variar si el paciente acude con un
diagndstico neurofisioldgico/clinico realizado o no, o si se trata de una segunda
opinioén derivada de un nodo de la red.
Los profesionales implicados de forma general en las dos primeras visitas seran:
1. Enfermera
2. Neurdlogo
3. Neurofisiélogo
4. Neumologo
5. Psicélogo
El paciente remitido a la unidad el primer dia, segun las pruebas que tenga realizadas
anteriormente, tendrd gestionadas pruebas neurofisioldgicas u otro tipo de pruebas
gue se realizaran en la primera visita. En el primer contacto, el paciente es acogido
por la enfermera responsable de la unidad con competencia en la “gestion del caso”,
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que abre la historia clinica del paciente y realizara la valoracion integral inicial. Tras
la primera valoracién del paciente por el neurdlogo, se gestionaran las citas de las
pruebas de confirmacion/exclusion y de las visitas que el paciente precise. Se
informara al paciente sobre las pruebas a realizar, aspectos organizativos y de
accesibilidad a la unidad (horarios, teléfono, correo electrdnico).

Se realizard ese primer dia la apertura del plan de intervencion del paciente. En el
momento que se realiza el plan de intervencién de un paciente, tras finalizar la
primera evaluacién del neurdlogo y guardarla en HCE, se enviard una alerta al buzdn
del médico de atencion primaria, indicando que “el paciente ha sido incluido en la
red asistencial y tiene un plan de intervencion elaborado que puede consultar para
garantizar la continuidad asistencial”.

Confirmacion diagndstica y Planificacion de la atencion. Elaboracion del Plan de
atencion individualizado:

Tras la primera toma de contacto, se realizara en el plazo de 3-4 semanas la primera
visita complementaria. En este periodo entre ambas visitas, se realizaran las pruebas
necesarias (RMN, etc.) para poder realizar un diagndstico de confirmacion lo mds
precoz posible. El objetivo de la primera visita complementaria es realizar un
diagnéstico precoz (si no ha sido realizado en el primer contacto), y las pruebas y
citas no realizadas anteriormente para el diagndstico de confirmacion, asi como
establecer la situacion respiratoria basal del paciente (evaluacién por neumologia).
Siempre que se realice un diagndstico de confirmacion y a criterio médico o solicitud
del paciente, se procurard la atencidén por un psicdlogo clinico. En esta visita el
psicélogo realizara la valoracién del paciente y su familia y se definirdn los objetivos
de la atencién (acompafiamiento, orientacidon, apoyo y, si fuese necesario,
psicoterapia).

En esta fase, el proceso de informacién es clave para un correcto seguimiento y
aclarar todas las dudas expresadas por el paciente. Se procurard ademas de la
informacién oral, proporcionar informacién escrita sobre la enfermedad, asi como
informacién sobre recursos sociosanitarios, asociaciones, que puedan servir de
soporte al paciente y sus familiares.

Otro aspecto fundamental es la valoraciéon y evaluacion de las necesidades del
paciente por parte de enfermeria en la que se incluira una valoracién nutricional
basica y una evaluacién de su situacién de disfagia para conocer la situacién basal.
Con toda la informacidén basal del paciente, se realizara un plan de intervencién con
el paciente en el que se incluiran las variables clinicas, sociales, analiticas, situacion
funcional respiratoria, valoracidn nutricional, valoracién estandarizada de disfagia 'y
aquellos pardmetros que se estimen necesarios para un correcto seguimiento.

En el plan de intervencion se indicara la situacion del paciente, las evaluaciones de
las proximas visitas, las preferencias expresadas por el paciente, el tratamiento, las
indicaciones para el equipo de atencion primaria, etc. Este plan estara siempre
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actualizado garantizando la continuidad asistencial y el respeto a las decisiones del
paciente tomadas en cada momento.

6.1.3. Seguimiento

Objetivo
= Mejorar la calidad de vida del paciente
= Disminuir la morbimortalidad
= Asegurar la continuidad asistencial
= Garantizar la accesibilidad a la unidad/consultas de neuromuscular

Primera visita de seguimiento/intervencion

Se realizard de forma general a los 3 meses. Ademas de realizar el primer control del
paciente, se realizard la primera valoracion por parte de endocrinologia y
rehabilitacidn (si no se han realizado previamente).

El paciente tendra realizada por parte de enfermeria, el cribado de desnutricién, la
valoracion nutricional basal y el cribado de disfagia. La valoracién endocrina basal
tiene como objetivo valorar la situaciéon nutricional del paciente, prevenir la
desnutricién y establecer un tratamiento nutricional, ademas de la deteccién precoz
de la disfagia, dada la importancia que este parametro tiene sobre la supervivencia
y calidad de vida. Esta valoracidn se incluira en el plan de intervencién del paciente,
asi como las pautas de tratamiento y de seguimiento que procedan.

El tratamiento rehabilitador debe estar adaptado a los distintos estadios de la
enfermedad, orientado a alcanzar objetivos concretos con la finalidad de lograr la
mejor calidad de vida y capacidad funcional posible, promover la participacion
teniendo en cuenta el déficit funcional, la discapacidad resultante y los factores
condicionantes personales sociales y psicoldgicos y del entorno. Se trata de una
atencidn centrada en el paciente, respetando por tanto los valores y preferencias del

paciente.

En la primera visita de rehabilitacion se realizara la valoracién de la situacién inicial
y el planteamiento de los objetivos del tratamiento y se prescribira el plan de
tratamiento rehabilitador (fisioterapia, logopedia, terapia ocupacional etc.) y la
programaciéon de visitas, que se incluira también en el plan de intervencién del
paciente, modificandose en el seguimiento segun la situacién de los déficits
funcionales en cada estadio de la enfermedad.

La enfermera de la unidad/consulta multidisciplinar, definird la necesidad de
derivacion al trabajador social y realizara la gestidn del contacto en caso necesario.
Se ofertard también la valoracion psicoldgica al paciente y sus familiares si ésta no
se ha realizado anteriormente.

En esta visita se facilitara la informacién sobre los procedimientos de actuacion en
caso de descompensacion del paciente y, se asegurard que el paciente/familia
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conozca las formas de contacto con la unidad/horarios, asi como cualquier otra
informacién que se considere necesaria para una mejor atencion.

Visitas de seguimiento:

Las visitas de seguimiento se realizaran de forma habitual cada 3 meses,
incrementando o disminuyendo su cadencia, segun las necesidades de cada
paciente. Se gestionaran, en la medida de lo posible, visitas de “acto Unico” para
evitar desplazamientos innecesarios. La atencion por parte de los distintos
profesionales de cada visita se ajustara a las necesidades y situacion de cada
paciente. Se procurard que el paciente no permanezca mas de 3-3,5 horas en la
unidad/consultas, para evitar su agotamiento.

El control y manejo de los distintos sintomas que presente el paciente guiara el
seguimiento, adaptandose a las necesidades percibidas en cada momento. La
enfermera responsable del paciente definira las necesidades de autocuidado de los
pacientes, estableciendo los contactos que estime necesarios con los profesionales
de atencién primaria, para garantizar la continuidad asistencial y un correcto
seguimiento.

En las visitas de seguimiento, tendran especial relevancia la indicacion de
procedimientos e indicacion de dispositivos e intervenciones que requieran ingresos
hospitalarios y cuidados especificos en domicilio. La HCE servird de apoyo para
mantener informado al equipo multidisciplinar de la situacion evolutiva del paciente
y de los cambios claves en su seguimiento, que supongan una toma de decisién para
la indicacién de un procedimiento o soporte en el momento mas adecuado para el
paciente. Para ello, el paciente debera ser informado tanto del impacto sobre su
supervivencia, como sobre su calidad de vida para facilitar la toma de decisiones
compartida. Se definirdn documentos de informacidn sobre los circuitos
establecidos para garantizar un correcto abordaje y mejorar la accesibilidad del
paciente en el sistema sanitario.
Dentro del seguimiento, tendran especial importancia la indicacién de:

e Video fluoroscopia

e Gastrostomia de alimentacion

e Indicacion de ventilacion no invasiva

¢ Indicacion de dispositivos para mejorar la expectoracion

e Indicacion de Oxigenoterapia

e Indicacion de ventilacion mecanica invasiva
Para ello, la monitorizacién periddica de los parametros respiratorios y nutricionales
serda esencial para establecer el momento idéneo de su indicacion.
Una vez indicados y realizados determinados procedimientos que supongan cambios
en la calidad de vida del paciente o tengan una necesidad de vigilancia y cuidados
mayor, se emitirdn alertas desde la HCE al médico de atencidén primaria para que sea
conocedor de la nueva situacién a través del plan de intervencién del paciente. En
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cada cambio de situacién, ante una toma de decisién, debera reflejarse de forma
clara en el Plan de intervencion (en el visor de HCE) en el apartado definido para ello
(“decisiones del paciente”), para garantizar el respeto a las preferencias del
paciente. Las decisiones sobre limitacidon de esfuerzo terapéutico (LTE) deben estar
siempre actualizadas en cada visita (“plan anticipado de cuidados”, que estara
accesible en el visor central).

Las pautas de tratamientos indicados por el profesional de rehabilitacion se
adaptaran a la situacién del paciente y a los recursos existentes en la unidad/sector
sanitario. Los tratamientos estaran definidos en el plan de intervencién, asi como la
ubicacién de su realizacion. En aquellos pacientes con problemas en la comunicacion
se valoraran las alternativas segun su situacién, a los sistemas de comunicacion
aumentativos (SAAC), actualmente incluidos en la cartera de servicios del SNS, y se
gestionarad su acceso segun los criterios definidos por el Ministerio para su
indicacion. Se valora la posibilidad de establecer lineas de investigacion para estos
aspectos, asi como para recursos tecnolégicos que mejoren la calidad de vida de los
pacientes.

Segun avance la situacion de gravedad del paciente, la necesidad de atencién a
domicilio serd mayor, valorando con atencion primaria la necesidad de incluir a los
profesionales de paliativos de cada sector, para realizar una atencién continuada y
disminuyendo las visitas presenciales en la unidad. Esto requiere un canal de
comunicacion continuo con atenciéon primaria/paliativos, teniendo la HCE del
paciente como elemento clave para garantizar la continuidad asistencial.

Una vez que el paciente es sometido a ventilacién mecanica, se adaptaran las visitas
a la nueva situacién del paciente, asi como su ubicacién, segun la gravedad y nuevas
necesidades.

Se programara la educacién a familiares y cuidadores formales e informales, en
cuidados a través de programas de formacion propios y otros recursos que puedan
ser de ayuda (recursos comunitarios, asociaciones, escuela de pacientes ...).

6.1.4. Fase final de vida

Objetivo:
= Atencion integral y manejo adecuado de los sintomas en la fase avanzada
de la enfermedad
= Respeto a las preferencias del paciente
= Acompaiiamiento paciente/familia

Atenciodn integral y manejo de los sintomas en la fase avanzada de la enfermedad:
Es dificil establecer cuando un paciente con diagndstico de ELA esta en situacion de
enfermedad avanzada (enfermedad terminal), pero es importante definir criterios
gue orienten al establecimiento de este momento para poder coordinar la atencién
del paciente con todos los profesionales implicados.
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Cuando la enfermedad progresa y el/la paciente se encuentra en los Ultimos meses
de la vida aparecen sintomas complejos de dificil control, intensos, multiples y
cambiantes que van a generar alteraciones funcionales y emocionales con un gran
impacto en el/la paciente y su entorno.

En esta fase, debe conocerse cuales son las preferencias expresadas por el paciente
respecto a la ubicacién donde desea que se realicen sus cuidados, asi como los
acuerdos sobre limitacion del esfuerzo terapéutico (LET). Si el paciente expresa su
deseo de atencién en domicilio, la coordinacidon con el equipo de atencidn primaria
y el equipo de paliativos es fundamental.

En esta fase hay 3 situaciones de final de vida:

¢ Paciente ha rechazado iniciar medidas de soporte ventilatorio.

e Fracaso de las medidas ventilatorias de soporte vital elegidas por el paciente.

e Demanda del paciente de retirada de las medidas de soporte ventilatorio.

El tratamiento en las tres situaciones ird destinado a intensificar el correcto control
de sintomas con el fin de evitar el sufrimiento, sin olvidar el necesario apoyo
emocional al paciente y su familia favoreciendo el bienestar y la calidad de vida.
Deben indicarse en el plan de intervencion las pautas de tratamiento para el
abordaje de los principales sintomas causantes de disconfort (agitacion, ansiedad,
disnea y dolor). Se capacitara a la familia/cuidador principal en el manejo de los
dispositivos que el paciente precise en su domicilio. Si el paciente decide ingresar en
un centro hospitalario, se ubicara en un entorno adecuado para ello, donde recibira
el tratamiento y manejo de sus sintomas.

Esquema del Proceso Clinico-Cadena de valor (CVD) de la ELA

Screening

1. A. Primaria

2.Alerta sintomas/signos
sugestivos (RCGP)*
3.Derivacion répida
Neurologia sector ICV
(Interconsulta virtual).
Cita en Neurologia sector
<4 semanas).

4. Tras confirmacion
sospecha clinica por
Neurologia, derivacion
Unidad/ consulta ELA.
Cita Unidad/consulta
nodo <4 semanas*.

*(Royal College of
general practitioner)
#(Gestion EMG si fuerte
sospecha clinica)

Diagndstico
1.Apertura HCE por
Enfermera Gestora
2.Visita Neurdlogo
2.Neurofisiologia
gestionada si alta
sospecha

3.Solicitud pruebas si
sospecha clinica sugestiva
(alta resolucidn)

4 Valoracién/evaluacion
resultados
5.Confirmacion
diagndstica y apertura
PLAN INTERVENCION

5. Psicologo

6.Gestion enfermera
pruebas preparacion e
informacién

Preparacion
1.Valoraciéon enfermera
2.Cribado
desnutricion/Evaluacion
disfagia

2.Valoracién
Especialistas UC/red
para establecer plan
intervencion y pauta de
seguimiento (acto Unico)
3.Realizacién pruebas
4. Confirmacion
Diagndstica
5.Valoracidn Social/
psicoldgica

6. REALIZACION PLAN
INDIVIDUAL
MULTIDISCIPLINAR

Intervencion

1.Pautas rehabilitacion/
logopedia/Fisioterapia/TO
segun estadio

2.Pautas nutricionales
segun cribado y valoracién
3.Video fluoroscopia
segun cribado disfagia
4.Valoracién Psicélogo
5.Tratamiento indicado
6.Gestion citas de
seguimiento

7. Informacion acceso
descompensaciones/otras
vias de comunicacion

8. Valoracidn T.social

T.0.: terapia ocupacional

Seguimiento

1. Acogida Enfermera/ valoracién
(peso/talla/disfagia)

2.Visitas establecidas acto unico
(NRL-NML-Endocrino)
3.Realizacién P.funcionales

4. Abordaje RHB
5.Mofidicaciones PLAN
INTERVENCION
6.PLANTEAMIENTO DIRECTRICES
ANTICIPADAS

7.Necesidades tecnologias
comunicacion

8-Necesidades Bipap/
gastrostomia/ Traqueotomia.....
9.Necesidad cuidados domicilio
10.Soportes domiciliarios
(graas,silla ruedas, etc)

11. Intervencidn social

12. Escuela familiares/recursos
comunitarios

13. Psicélogo

Final vida
1.Atencion
domicilio/Hospital
preferencias
paciente
2.Implantacién de
acuerdos sobre
LET

3. Manejo dolor,
agitacion,
ansiedad, disnea
4.Soporte
domiciliario/
hospital final de
vida
5.Acompaifamient
o familia

6. Coordinacion
AP/Equipos
soporte
domicliario
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Screening Diagndstico Preparacion Intervencion Seguimiento Final vida
Paciente informado/ 1. Explicacion sospecha proceso 1.Acogida UC/red enfermera 1.Informacién enfermera 1.Consentimientos 1.Informacion Situacion 1.Informacién aspectos control
neuroldgico y derivacion Neurologia gestora, informacion unidad e pruebas y especialistas que informados evolutiva sintomas

Participacion

confirmacion diagnostica rapida
2. Informacion NRL sobre prueba
EMG/ENG si se ha solicitado

informacion formas acceso
(teléfono y correo electrénico)
2. Informacion paciente sobre
las pruebas que va a realizarse
3. Informacién resultado
pruebas y diagndstico y sus
implicaciones

4. Informacién enfermera
gestora de casos de las pruebas
gestionadas a realizar y las
indicaciones

valoran al paciente
2.Informacion resultado
pruebas

3. Informacion Neurdlogo
situacion y PLAN
Intervencidn/seguimiento

4. Acuerdo con el Paciente
sobre el PLAN de intervencién
(HCE) y explicacion opciones
terapéuticas

5. Si paciente dispuesto valorar
inclusion Plan decisiones
anticipadas

5. Informacion Psicologo
6.Informacion T.social

2.Informacién
recomendaciones dietéticas,
tratamiento, efectos
secundarios, Bipap
(protocolo de adaptacion)
3. Si paciente dispuesto
valorar inclusién Plan
decisiones anticipadas

4. Valoracién Rehabilitacion
si procede

5. Circuito
descompensaciones

6. Informacién acceso
recursos sociales (grado
dependencia,,,)

2.Informacidn sobre aspectos
limitacion esfuerzo
terapéutico (LET)
3.Informacién sobre
gastrostomia y manejo misma
familia/paciente/ circuito del
mismo.

4. Informcién
tragueotomia/circuito

5. Informacién tratamientos
sintomaticos (sialorrea,
calambres, ansiedad etc,,)

6. Sesiones informativas-
educativas.Pacientes/cuidador
es (grupo terapia abierto).

*

2.Actualizacion acuerdos de LET
y directrices previas
3.Informacién sobre eleccién de
lugary tipo de cuidados
4.Informacién/capacitacion
familia manejo de sintomas y
cuidados

Informacién clinica
integrada-compartida
#(otras segutin protocolo)
*(Plan individualizado es
accesible en un visor del

curso clinico)

1.Recogida datos médicos en HCE

accesible todos niveles asistenciales.

2. Registrar ICV datos clave

3. Registrar HCE pruebas realizadas

1.Inclusién informacién HCE
enfermera gestora (valoracion
inicial)

2. Solicitud pruebas
diagnosticas (ENG/RMN
cervical/ analiticas)#
3.Apertura Plan intervencion en
HCE

4. Gestion enfermera del caso
para la elaboracion plan
intervencion (fase preparacion)

1.Realizacion PLAN intervencion
y seguimiento en HCE por todo

el equipo

2. Aviso automatico buzén OMI
al medico A.primaria existencia

PLAN en HCE

1.Resultado de valoracién
basal (escalas, cribado,
variables ), pruebas y
tratamientos en visor HCE
2 .Decisiones del paciente
3.Gestion citas en HCE
4.Actualizacion PLAN

1.Variables clave pronésticas
paciente

2.Modificaciones Plan HCE
3.Inclusién decisiones LTE
(visor) (icono aviso en HCE)

1.Actualizacion PLAN /
planteamiento de final de vida
(LTE etc) en HCE (aviso a Buzdn
AP)

2. Directrices anticipadas del
paciente (visor)

PLAN PERSONAL EN HCE*

accesible AP-Especializada-ESAD)

Accesibilidad

1.Derivacién interconsulta
electronica HCE. (Respuesta < 1
semana)

2. Cita presencial (2-4 semanas
consulta Neurologia)

1.Visita Unidad 2-4 semanas
desde valoracién NRL sector
2.Realizacion estudio ENG y
analiticas mismo dia (seguin
situacion)

3. Valoracién Enfermera acto
unico

4.Acceso a RMN 2-4 semanas

1.Realizacion pruebas
gestionadas (acto Unico)
2.Enfermera Gestora acompania
proceso

3.Interconsultas HCE para dudas
Neurdlogos/otros especialistas
red en elaboracién PLAN
4.T.social, gestion ayudas

1. Sistema acceso rapido
comunicaciéon médico AP-
Unidad y paciente/familia
Unidad

2. Realizacién visitas acto
unico segun gestion citas

1. Seguimiento acto Unico
U.Multidisciplinar

2.Visitas domiciliarias AP
segun situacion evolutiva

3. Sistemas de comunicacién
AP/paliativos/UNIDAD,
PACIENTE/AP/UNIDAD

1. Seguimiento domiciliario
AP/equipo paliativos
2.Soporte materiales /
tratamiento de dolor

3. Ayuda manejo de sedacion a
domicilio

4.Ubicacion adecuada hospital
si el paciente lo decide
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Valoracidn de otros circuitos asistenciales

* Valoracion y derivacion a otros circuitos asistenciales.

Determinados circuitos asistenciales deben estar definidos para poder atender al

paciente en caso de ser necesarios. Se definen 3 tipos de circuitos asistenciales:

= Circuitos Diagnosticos:

Son aquellos circuitos que se precisan para completar el diagndstico del paciente. Tanto

en la unidad, como en las consultas de la red periférica deben estar definidos, y con el

procedimiento establecido. Los principales son:

o Circuito de analiticas

o Diagndstico neurofisioldgico: Se estableceran tiempos de atencién y la gestion de las
citas, en los nodos que no dispongan de neurofisiologia en su centro

o Diagndstico porimagen: Se establecerdn los tiempos de atencién y la gestion de citas
para las pruebas de imagen en estos pacientes, de forma que su realizacién no
retrase el diagndstico.

o Estudio histoldgico (musculo, nervio y piel): Se definird en cada sector sanitario el
circuito de realizacién y transporte de las muestras para estudio histolégico de
musculo, nervio y piel. Cudles serdn los servicios implicados en su realizacion y los
tiempos para la misma.

Diagndstico molecular
Diagndstico de problemas conductuales

= Circuitos terapéuticos:

o Circuito de Gastrostomia: Se definira con el servicio de digestivo de cada sector el
circuito de realizacién de gastrostomia y los tiempos de realizacién desde su
indicacion. Se definiran los criterios de indicacién homogéneos y el procedimiento
de realizacidn, asi como los cuidados posteriores a la misma y la gestidn de las visitas
de seguimiento.

o Traqueostomia: En caso de ventilacidn invasiva, se definird en cada sector el circuito
de realizacion de la traqueostomia, el lugar para su realizacién y el manejo pre y
posterior a la misma, asi como la gestién de las visitas de seguimiento.

o Circuito de prescripcion de las ortesis indicadas en la valoracion de rehabilitacion.
Esta previsto la prescripcidn en un médulo integrado en HCE.

o Circuito de farmacia: Cada sector sanitario definira el circuito de dispensacién de los
farmacos de dispensaciéon hospitalaria.

= Circuitos en caso de descompensacion del paciente:

Las causas de descompensacion de los pacientes que provocan una atencién urgente,
suelen ser problemas respiratorios en la mayoria de los casos. Ante una situacién no
urgente y prevenible, se contactara con la unidad por los medios puestos a disposicion
del paciente. En caso de emergencia, el paciente acudira a los servicios de urgencia de
su sector sanitario. Para una correcta atencion ante una urgencia, el paciente tendra en



su HCE un identificador que indica que tiene un plan de intervencidn y pueda accederse
a su plan de atencién facilitando la toma de decisién y respetando las decisiones del
paciente.

* Alta del Proceso asistencial
Se considera que el paciente sale del proceso, por traslado del paciente a otro sector o
comunidad, a peticidn del paciente, o por fallecimiento.
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6.2. CIRCUITO DE ATENCION AL PACIENTE CON ENFERMEDAD NEUROMUSCULAR
INMUNOMEDIADA

Este grupo de ENM tienen en comun su base etiopatogénica inmunomediada, un
diagndstico diferencial dificil por la heterogeneicidad clinica de estos procesos, la opcion
de un tratamiento eficaz pero complejo con importantes complicaciones potenciales, el
uso de farmacos de elevado coste que requieren la utilizacion de determinados
dispositivos asistenciales (hospital de dia; via administracion parenteral, necesidad de
monitorizacion, etc) y la posibilidad de presentar descompensaciones agudas que
pueden ser graves y requerir ingreso hospitalario, llegando en ocasiones a precisar el
manejo en una unidad de cuidados intensivos (UCI). Estos pacientes requieren
profesionales con conocimientos de neuroinmunologia para el abordaje diagndstico-
terapéutico, y un seguimiento estrecho para evitar complicaciones.

De forma global, la poblacién diana estimada en este grupo es de 350-400 pacientes, de
los que alrededor de un 20% (75), precisardn tratamientos continuados en hospital de
dia. Se subdividen en tres grandes procesos:
* Las enfermedades de la uniéon neuromuscular (miastenia y otras canalopatias
autoinmunes de la unién neuromuscular) (son los mas frecuentes)
* Las miopatias inflamatorias
* Las neuropatias autoinmunes (Sindrome Guillain-Barré y neuropatias disinmunes)

* Canalopatias autoinmunes de la unién neuromuscular (UNM)

Son enfermedades autoinmunes producidas por una alteracién a nivel de la unién
neuromuscular, que provoca fatiga y debilidad en los musculos (excepto el sindrome de
Isaacs, tabla 1). Se diferencian en el perfil de anticuerpos, las manifestaciones clinicas,
los hallazgos neurofisoldgicos y el abordaje terapeutico (fig 2, tabla 1). Se incluyen en
este grupo de enfermedades: la miastenia gravis (seropositiva y seronegativa) que es la
mas prevalente, la enfermedad de Eaton-Lambert (LEMS), y la neuromiotonia adquirida
(S.Isaacs)*?.

Tabla 1. Resumen de los hallazgos principales de las canalopatias autoinmunes de la unién
neuromusucular

ENFERMEDAD EPIDEMIOLOGIA CLINICA AUTOAC TUMOR EMG TRATAMIENTO
Miastenia 20-30/100000 Fatiga. Debilidad Anti AChR | Hiperplasia timica | Decremento 10% ER* Timectomia
Gravis Predominio mujer | muscular fluctuante e Timoma Estudio fibra simple: | Tto.  Sintomatico:
inducida ejercicio Anti MuSkK Jitter aumentado (IAChE?)
Anti LRP4 Inmunosupresores
PE e IG2
LEMS 2-4/1000000 Debilidad muscular Anti VGCC SCLC (carcinoma Decremento masivo Tratamiento tumor
Predominio: proximal, arreflexia, Anti SOX! pulmon de células | CMAP Tto. Sintomatico:
mujer<45 afios manifestaciones pequeiias) Incremento amplitud (3,4-DAP).
hombre >60 afios autondmicas CMAP>100% en la Inmunosupresores
estimulacién a 50 Hz PE e IG2.
Sindrome de Predominio: Calambres tras Anti LG1 Timoma, SCLC, | Mioquimias Tratamiento tumor
Isaacs varon movimiento Anti CASPR2 | tumor Descargas Tto. Sintomatico:
voluntario, hematoldgico Neuromiotdnicas (Carbamazepina).
fasciculaciones PE e IG2

*ER: estimulacion repetitiva a 2-3 Hz. IAChE

: Inhibidores de la AChE. 2PE e IG: Plasmaféresis e inmunoglobulinas.




Fig.2. Receptores, canales y estructuras de la unién neuromuscular
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Esta enfermedad se asocia con la presencia de anticuerpos que actlan contra
receptores y estructuras de la membrana postsinaptica de la UNM, como el receptor de
acetilcolina (AChR), el receptor de la tirosin quinasa especifico del musculo (MuSK) y la
proteina LRP4 (proteina 4 relacionada con el receptor de lipoproteina de baja densidad),
provocando debilidad y fatiga fluctuante inducida por el ejercicio (fig.2).

La incidencia de la miastenia es de 0,3 a 2,8/100000 habitantes y la prevalencia de 20-
30/100000. Se estiman unos 180-270 pacientes en todo Aragdn. La miastenia
seropositiva a AChR, tiene un pico de incidencia en el 32 decenio de la vida, con un
predominio en mujeres, y otro pico en los ancianos con una discreta mayor
predominancia en hombres. La miastenia asociada a MuSK, tiene un pico de incidencia
en el 42 decenio y otro pico menor en el segundo decenio de la vida'?

En este grupo de enfermedades la debilidad muscular habitualmente responde al
tratamiento médico (sintomatico y etiopatogénico). Pueden sufrir graves
descompensaciones de su enfermedad por debilidad de la musculatura toracica,
requiriendo soporte ventilatorio, plasmaféresis e ingreso en UCI. El aumento del uso del
tratamiento inmunoldgico (inmunosupresor e inmunomodulador) en los ultimos afios
ha mejorado el pronéstico, y la calidad de vida de estos pacientes. La eleccion del
tratamiento se ajusta a las caracteristicas individuales de cada persona. Han disminuido
las complicaciones amenazantes para la vida, pero se ha incrementado el riesgo de
presentar un efecto adverso secundario al tratamiento, lo que justifica un seguimiento
especializado y continuado.

La heterogeneicidad de la miastenia gravis, dificulta su abordaje. El manejo de estos
pacientes, se sustenta en un correcto diagndstico diferencial (en el que sera
fundamental el estudio neurofisiolégico y los paramétros serolégicos), y en el estadiaje
clinico del paciente (Clasificacion MGFA: Myasthenia Gravis Foundation of America’s
classification system), que se completard con los estudios analiticos autoinmunes,
pruebas radioldgicas, pruebas funcionales respiratorias, asi como otras pruebas que se
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consideren necesarias para valorar la mejor opcion terapéutica con el menor riesgo de
efectos adversos en cada paciente.
Tras el diagndstico, es fundamental el seguimiento periddico para manejo de los

sintomas, prevencion y control de complicaciones, asi como prevencién, deteccién y
manejo de los efectos adversos secundarios a los tratamientos. En los pacientes con
falta/fallo de respuesta al tratamiento deben establecerse los circuitos de tratamiento
segun la gravedad del paciente (hospital de dia/hospitalizacién). Deben definirse las
situaciones de manejo en hospitalizacién por potencial necesidad de soporte
ventilatorio (UCI) (sospecha de crisis miasténica o rdpido empeoramiento de una
miastenia). Algunos pacientes precisaran cirugia tordcica (timectomia), estableciéndose
el circuito de preparacion previo/postcirugia para evitar complicaciones y un correcto
tratamiento. Se definen también en este documento ciertos pacientes de alto riesgo que
deben llevar un seguimiento mas estrecho (miastenias juveniles, embarazadas).

Enfermedad de Eaton Lambert:

Estd causada por anticuerpos que actian contra los canales de calcio voltaje
dependientes (VGCCs ) de la membrana presinaptica de la UNM (fig.2). Se caracteriza
por una fatiga muscular de inicio tardio, debilidad muscular proximal, pérdida de peso,
disfuncién autondmica en > 90% pacientes (boca seca, impotencia, estrefiimiento etc..)
y arreflexia.

La incidencia es baja (0,48/1.000000 habitantes), asi como la prevalencia (2-4/1.000000
habitantes). La edad media de presentacion es alrededor 50-60 afios. Puede presentarse
en < 45 afios (con una predominancia en mujeres en este tramo de edad). Por el
contrario, en los pacientes > de 60 afios, se observa una predominancia en hombres.
Su diagndstico es dificil, pero es importante tenerlo presente en el diagnéstico
diferencial, para evitar tratamientos innecesarios. Debe valorarse una posible etiologia
paraneoplasica con la que habitualmente estd asociada (50% casos) (cancer de pulmén
de células pequenas y otros procesos paraneoplasicos). En su diagndstico es clave el
estudio neurofisioldgico, y para su confirmacién y estudio etiolégico se precisard un
estudio de autoanticuerpos (anti-VGCC positivos 90% pacientes) y estudios radioldgicos.
Su frecuente asociacidn con otros procesos autoinmunes (50%), hacen que estos
pacientes precisen un abordaje multidisciplinar para evitar las complicaciones de los
tratamientos (inmunosupresores, inmunoglobulinas, plasmaféresis etc..).

La neuromiotonia adquirida (Sindrome de Isaacs):

Estd causada por autoanticuerpos que actuan contra los canales de potasio (VGKC) de
la membrana presindptica de la UNM y de las terminales presinapticas del sistema
nervioso central (fig.2). Esto provoca una actividad motora continua por
hiperexcitabilidad de los nervios periféricos. La clinica es heterogénea con rigidez,
calambres (70%) presentes en reposo y durante el suefio, mioquimias (90%) y
fasciculaciones como hallazgos mas caracteristicos junto con sintomas autondémicos. Es
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una enfermedad infrecuente (incidencia <1/100000 habitantes), con una edad media de
presentacion a los 40 afos. Se estiman unos 10 casos nuevos al afio en Aragdn. Parece
existir una mayor incidencia en los varones. Una tercera parte de los pacientes presenta
retraso en la relajacidn tras una contraccién voluntaria “pseudomiotonia”.

El diagndstico y manejo terapéutico (generalmente sintomatico) precisa una atencion
especializada. Los pacientes con esta enfermedad suelen hacer largos recorridos por
multiples consultas sin encontrar respuesta a sus sintomas, recibiendo tratamientos y
pruebas innecesarias. Aunque pueden existir casos geneticamente determinados, la
forma adquirida es la mads prevalente. El diagndstico de esta enfermedad es clinico con
apoyo de los hallazgos neurofisiolégicos que confirman la sospecha. Es frecuente su
asociacion con otros procesos autoinmunes y con procesos neoplasicos. Un 20% de los
pacientes se asocia a timoma y es frecuente su asociacién con carcinoma pulmonar de
células pequeiias (SCLC) y tumores hematoldgicos. En un 40% de los pacientes se
encuentran anticuerpos anti VGKC.

* Las miopatias inflamatorias?3:

Se consideran “enfermedades autoinmunes raras”. Su incidencia en adultos es de 5-10
casos por milldn habitantes/afio y de 1-5 casos en nifios, la prevalencia es de 1-
5/100.000 habitantes/afio, por lo que se estiman unos 65 pacientes para todo Aragon.
Son un grupo heterogéneo de enfermedades caracterizado clinicamente por debilidad
muscular de curso subagudo o crénico, y por la presencia de infiltrados inflamatorios
musculares y necrosis celular, o hallazgos sugestivos de patogenia inmunomediada en
el examen histopatolégico muscular. Su etiologia exacta hasta la fecha se desconoce,
pero existe una base genética y unos factores externos determinados (agentes
infecciosos, téxicos o luz ultravioleta) que juegan un papel predisponente relevante. Las
principales enfermedades dentro de este grupo son:

* la dermatomiositis (DM)

* la polimiositis (PM)

* la miopatia necrosante inmunomediada (MNI)

* la miositis con cuerpos de inclusion en su forma esporddica (MCI).

La dermatomiositis es la mas frecuente en términos generales con un ratio por sexos de
2:1 a favor del femenino. En la poblacion >65 anos, se presenta con mayor frecuencia la
miositis con cuerpos de inclusidn. Esta es mds frecuente en varones.

Aunque existen datos clinicos distintivos entre las distintas formas, el diagndstico exacto
solo se establece con el estudio histolégico muscular. En el caso de la dermatomiositis,
las lesiones dermatoldgicas tipicas tienen gran valor diagndstico. El diagndstico de
polimiositis, por el contrario, siempre es un diagndstico de exclusion. La miositis con
cuerpos de inclusién presenta un fenotipo limitado a la afectacién muscular, con una
presentacion a partir de los 40 afios, un curso lentamente progresivo, y una distribucién
asimétrica distal y proximal. La MCI tiene formas de presentacion excepcionales, como
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la debilidad selectiva de musculatura axial o la presencia de disfagia aparentemente
aislada.

La clasificacion de las miopatias inflamatorias en las cuatro entidades clasicas citadas es
la mds aceptada hoy en dia, y se fundamenta en datos clinicos y en hallazgos
histopatoldgicos, si bien en la actualidad otros fenotipos basados en caracteristicas
clinicas, histopatoldgicas y en la presencia de ciertos anticuerpos estan ganando terreno
a la hora de definir una versidn actualizada de los criterios diagndsticos y clasificatorios.
En mds de un 50% de pacientes con miopatias inmunomediadas se encuentran
anticuerpos especificos que estan asociados con determinados hallazgos clinicos y son
capaces de identificar a pacientes con fenotipos concretos. Entre estos fenotipos se
encuentra el sindrome antisintetasa (SAS) que se caracteriza por la triada de miositis,
enfermedad pulmonar intersticial y artritis. EI SAS estd asociado con la presencia de
anticuerpos anti-sintetasa (anticuerpos antiaminoacyl-tRNA-sintetasa anti-ARS). El mas
frecuente es el anti-Jo-1, aunque se han descrito otros (anti-PL7, anti-PL12, anti-EJ, anti-
0J, anti-Ha, anti-KS y anti-Zo). La presentacién clinica, la gravedad y supervivencia en el
SAS, se ha correlacionado con el ARS especifico encontrado.

Las cuatro formas de miopatias inflamatorias se asocian a otras enfermedades
autoinmunes. Hoy en dia, se han descrito subtipos clinicos y/o histoldgicos
diferenciados, que junto al descubrimiento cada vez mds frecuente de anticuerpos
especificos', (anti-HMGCR, anti-SRP...), hace que muchos autores aboguen por
actualizar los obsoletos criterios clasificatorios de Bohan y Peter y definir nuevas
entidades.

Un 20% de casos de dermatomiositis y un porcentaje mucho mas bajo de polimiositis
del adulto se asocian a una neoplasia, sin que exista ninguna preponderancia. En el
abordaje de estos pacientes se precisa la realizacion de estudios radioldgicos y otras
pruebas de despistaje de neoplasia, especialmente en edades avanzadas. Estos
pacientes pueden presentar también insuficencia respiratoria bien por debilidad de la
musculatura respiratoria o bien por afectacion pulmonar intersticial (manifestacion
extramusculares que pueden presentar algunos pacientes como en el sindrome
antisintetasa). En la dermatomiositis y la polimiositis puede existir deterioro de otros
drganos o sistemas como el pulmén, el tubo digestivo, articulaciones y el corazdn,
aunqgue es mas frecuente en la dermatomiositis.

La miopatia necrosante inmunomediada no presenta manifestaciones clinicas
extramusculares. Esta entidad se caracteriza por una debilidad muscular grave de inicio
agudo o subagudo. La biopsia muestra necrosis en fibras musculares con minima
inflamacién. Con frecuencia se presentan con niveles de enzimas musculares muy
elevadas, refractarios al tratamiento inmusopresor. Algunos pacientes con formas
lentamente progresivas pueden simular una distrofia. El diagndstico se basa en en los
hallazgos seroldgicos y de la biopsia. Algunos pacientes tienen riesgo de desarollar una
neoplasia y los autoanticuerpos son clave para determinar el riesgo.
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Es importante un diagndstico precoz, ya que el retraso en el inicio del tratamiento es un
factor prondstico desfavorable. El tratamiento de las miopatias inflamatorias continuda
siendo empirico, debido a la existencia de pocos estudios controlados aleatorizados. Los
glucocorticoides son los farmacos de primera linea. El prondstico de estos enfermos ha
mejorado considerablemente en los Ultimos afios, debido a la disponibilidad de mayor
numero de agentes inmunosupresores y a un mejor control de las diversas
complicaciones asociadas, como las infecciones. El tratamiento se basa en la utilizacién
de corticoides y agentes citotdxicos, reservandose las gammaglobulinas y los
tratamientos biolégicos como rituximab para aquellos casos refractarios a las primeras
opciones. El tratamiento siempre es prolongado y la morbilidad, ya sea por la
enfermedad o por efectos indeseables de los tratamientos, es elevada por lo que estos
pacientes van a precisar seguimientos estrechos y colaboraciéon multidisciplinar.

¢ Las neuropatias inflamatorias:

Son un grupo de enfermedades de cardcter adquirido, que afectan al sistema nervioso
periférico. La mayoria de ellas se produce por un mecanismo inmunomediado. En los
ultimos afios se han desarrollado importantes avances, tanto en su patogenia como en
su tratamiento, basados en estudios histolégicos humanos y en modelos
experimentales. Se han desarrollado nuevos farmacos con buenos resultados en estos
modelos y nos encontramos actualmente en una etapa de ensayos controlados.

La prevalencia global estimada de las neuropatias inflamatorias es de 5-7/100000
habitantes, estimdndose de 65-90 pacientes en Aragon.

El prototipo de neuropatia autoinmune es el sindrome de Guillain Barré,
poliradiculoneuropatia, que se presenta junto a sus variantes (AIDP, Miller-fisher,
AMAN: acute motor axonal neuropathy, AMSAN: acute motor-sensory axonal
neuropathy), como un proceso agudo que alcanza su maxima gravedad en 4 semanas,
las formas de presentacion subaguda que alcanzan su acmé en 4 a 8 semanas y las
formas crénicas (>8 semanas), que van a precisar seguimiento y que pueden evolucionar
a un curso en brotes o progresivo como la polineuropatia desmielizante inflamatoria
crénica (CIDP y sus variantes CRIDP) (fig.3)'> y la neuropatia motora multifocal con
blogueos de conduccion (MMN). Se incluyen en las neuropatias inflamatorias ademas
de las anteriores, las neuropatias asociadas a paraproteinemias (MGUS, etc), las
asociadas a procesos autoinmunes sistémicos (vasculitis, enfermedades tejido conectivo
etc.) y las paraneopldsicas.

El Guillain-barré es la causa mas frecuente de debilidad neuromuscular aguda o
subaguda® con una incidencia de 2-8/100000 habitantes, la CIDP cldsica tiene una
prevalencia que se estima entre 1,9 a 7/100000 habitantes y la neuropatia motora
multifocal (NMM) de 1-2/100000 habitantes. La CIDP muestra una predominancia en
varones en los estudios epidemioldgicos y un incremento de su incidencia y prevalencia
con la edad.
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Son enfermedades con gran heterogeneidad clinica. En la mayor parte de estos procesos
predominan los sintomas motores. En los casos muy graves puede presentarse
tetraparesia y sintomas bulbares con potenciales complicaciones amenazantes para la
vida, que precisan atencidén en unidades de cuidados intensivos y tienen una elevada
mortalidad. La fatiga se presenta en el 80% de los pacientes con neuropatias
inmunomediadas, provocando importante discapacidad. Esta, no se relaciona con los
déficits motores ni sensitivos. La prevalencia de fatiga es mayor sobre todo en el
Guillain-Barré.

En el Guillain-Barré, un 70% de los pacientes identifican un cuadro respiratorio o
gastrointestinal 10-14 dias antes. Se han asociado con muchas infecciones
(citomegalovirus, mycoplasma pneumoniae, epstein-Barr, virus influenza A,
haemophilus influenzae, enterovirus y campylobacter jejuni). En un 40% se encuentran
anticuerpos contra el antigeno del Campylobacter.

La CIDP es clinica e inmunolégica mas heterogénea de lo que inicialmente se habia
definido, lo que ha dado lugar a un gran grupo de variantes, incluyendo algunas de
predominio distal y asimétricas, asi como las formas asociadas a los anticuerpos 1gG4
contra las proteinas nodal y paranodal del nervio (fig.3) que configuran neuropatias
CIDP-like (“nodoparanodopatias).

Fig. 3. Neuropatias inflamatorias. Fenotipos clinicos de la CIDP. Lancet Neurol 2019%°
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Pueden llegar a producir graves discapacidades. En estos momentos existe tratamiento
eficaz para la gran parte de ellas, y por tanto, esa discapacidad sobrevenida puede ser
reversible con un diagndstico e inicio precoz del tratamiento.

Un aspecto importante en estos procesos es el diagndstico diferencial, ya que su
presentacion clinica es heterogénea (pueden presentar un curso monofdsico, en brotes
o progresivo), para evitar iatrogenia por la introduccion de terapias inmunes de forma
cronica si no es necesario, y las complicaciones graves potenciales de estas
enfermedades. Son pruebas claves para el diagndstico diferencial, los estudios analiticos
de anticuerpos que se asocian con ciertos fenotipos, que pueden incluso prever la
necesidad de ventilacién mecdanica en algunos pacientes (anticuerpos antigangliésidos,
antiglicolipidos, anti-hu, anti-MAG etc.. ), el andlisis de LCR, y los estudios
neurofisiologicos que una vez mds se convierten en el eje fundamental del
diagndstico. En algunos casos, la biopsia de nervio puede ser de utilidad, asi como la
biopsia de piel en el estudio de la neuropatia de fibra fina. En algunos pacientes, de
forma excepcional, la RMN en pacientes con CIDP con afectacion de raices espinales o
plexo puede ser de utilidad cuando el diagndstico no ha sido establecido.

Se asocian con frecuencia a otras enfermedades (enfermedad inflamatoria intestinal,
hepatitis C, linfomas etc.).

Como en las miopatias, el estudio de anticuerpos ha presentado un importante
desarrollo en las neuropatias inmunomediadas, lo que ha supuesto la identificacidn de
nuevos fenotipos especialmente en el grupo de CIDP, al definirse nuevos subtipos (fig.3).
Estos pacientes pueden tener anticuerpos Ig A, IgM e IgG contra una proteina
monoclonal de significado incierto (MGUS), que cuando se acompafia de anticuerpos
anti-MAG (glicoproteina asociada a la mielina) se asocia con neoplasias hematoldgicas y
cuando no lo hace se considera una variante de la CIDP. También pueden encontrarse
anticuerpos contra proteinas paranodales como neurofascina 155 (NF155), contactina-
1 (CNTN1) o contactina asociada a la proteina 1 (CASPR1) y contra proteinas nodales
(neurofascina 140 y 186, NF140 and NF186), que se asocian con distintas respuestas a
los tratamientos habituales, por lo que deben tenerse en cuenta en el manejo de estos
pacientes.

El tratamiento de las neuropatias se basa como en el resto de enfermedades
inmunomediadas en tratamientos inmunomoduladores e inmunosupresores, asi como
en el manejo sintomatico de la enfermedad. Una de las caracteristicas especificas de
estos pacientes, es que son el grupo que precisard con mayor frecuencia (unos 75
pacientes todo Aragodn), tratamientos seriados en hospital de dia (mensuales,
bimensuales o trimestrales) para infusién de farmacos inmunomoduladores,
inmunoglobulinas en la mayor parte de los casos (2/3 pacientes), como ocurre en la CIDP
y la NMM vy, en otras ocasiones, infusiéon de inmunosupresores e incluso plasmaféresis.
Estos pacientes requeriran el uso de hospital de dia durante 4-5 horas de 2 a 5 dias
consecutivos cada ciclo. La incorporacion en 2019 de las inmunoglobulinas subcutaneas,
que pueden administrarse en el domicilio, facilita su abordaje con un menor
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requerimiento de ciclos en hospital de dia, ya que tras el adiestramiento en la

unidad/consulta especifica, el tratamiento podra administrarse por el propio paciente

en su domicilio.

Objetivo

Disminuir la morbimortalidad y mejorar el prondstico y la calidad de vida de las
personas con ENM inmunomediadas

Descripcidn del Proceso clinico

Se indican a continuacion todas las fases en las que el paciente tiene contacto con el

sistema sanitario

6.2.1. Fase de Screening:

1.

Objetivo: Deteccion precoz de los sintomas y derivacion para poder realizar un
diagndstico en las primeras fases de la enfermedad, mejorando el prondstico del
paciente.

Entrada al Subproceso
Desde Atencidn Primaria: Es la puerta de entrada general en estos pacientes. En

este subgrupo debido a la heterogeneidad clinica en su presentacién, es dificil
establecer signos/sintomas guia, pero se incorporaran en OMI herramientas
documentales, ante posibles signos o sintomas de sospecha (debilidad muscular
subaguda, diplopia, disfagia, ptosis especialmente si es unilateral etc..), que ayuden
al clinico en su deteccidn rapida. Si hay una sospecha clinica se realizara derivacién
a Neurologia del sector a través de la interconsulta virtual, indicando en el texto los
sintomas clinicos y valoraciones realizadas. En el caso de presentaciones de debilidad
de inicio agudo, en el contexto de un cuadro infeccioso o gastrointestinal las dos
semanas anteriores, se remitird de forma urgente al servicio de urgencias de su
sector.

Desde hospitalizacidon: Debido a la presentacion aguda que tienen en ocasiones

estos pacientes, algunos de ellos pueden diagnosticarse durante un ingreso
hospitalario. Estos pacientes seran derivados al alta directamente a la consulta
monografica/unidad de referencia. Los pacientes derivados a la unidad de ENM se
podra realizar una cita directa en la agenda o una interconsulta interhospitalaria a la
unidad de referencia para que se gestione la cita. En las consultas del resto de
sectores, la derivacidn se realizard mediante la gestién habitual de citas de cada
sector. En estos casos, en el informe de alta de estos pacientes se indicara el plazo
recomendado para la cita segun la prioridad establecida.

Desde especialidades Clave: Debido a la complejidad de estos pacientes, la puerta

de entrada de estos pacientes puede ser desde especialidades que abordan otras
enfermedades autoinmunes con las que comparten su etiopatogenia o con las que

40



se asocian. En estos casos, estas especialidades podran realizar una citaciéon de
forma directa a la unidad de referencia/consultas especificas. Es el caso de Medicina
Interna (consultas especificas enfermedades autoinmunes), Reumatologia,
Rehabilitacion, Neurofisiologia, o los servicios de Neurologia de otros sectores que
remiten a un paciente a la unidad de referencia para segunda opinién o consulta
sobre manejo terapéutico u otras cuestiones. El resto de especialidades remitira a
estos pacientes a las consultas de Neurologia de su sector, que seran los que valoren
la necesidad de remitirlos a las unidad/consultas monograficas de ENM.

Derivacion a Unidad/consulta multidisciplinar:
Desde Atencién Primaria: Tras la interconsulta virtual, el neurdlogo consultor

indicara una cita presencial en NRL general de su sector sanitario para realizar una
evaluacion antes de 4 semanas desde la respuesta a la interconsulta. Tras la visita
presencial, si se confirma la sospecha diagndstica, se derivard a la unidad de
neuromuscular de referencia (cita en agenda o interconsulta interhospitalaria) o a la
consulta multidisciplinar en el caso de alguno de los nodos de la red. Se indicara en
la HCE del paciente las pruebas realizadas y los sintomas clinicos. La citacion en las
consultas especificas se realizard en las 2-4 semanas siguientes tras la solicitud de
consulta segun la prioridad. Se excluyen los pacientes con miastenia gravis tipo |
Osserman (miastenia ocular), que serdn atendidos en las consultas de Neurologia
general de cada sector, ya que su nivel de complejidad no precisa una atencion
multidisciplinar. Se recomienda que estos pacientes sean atendidos cada 6 meses
durante los primeros 5 afios de su evolucidn. Los pacientes con miastenia juvenil se
remitiran todos aunque sean tipo |, ya que el 80% evoluciona a un tipo Il.

Desde hospitalizacién: Se remitiran al alta a la Unidad/consulta multidisciplinar tras

contactar con la unidad a través de interconsulta interhospitalaria/o cita directa en
agenda.
Desde especialidades clave: Los servicios anteriormente indicados podran derivar

directamente a la unidad ante una sospecha. Se indicard en HCE del paciente las
pruebas realizadas y los sintomas clinicos. Se realizard una interconsulta previa con
la unidad de ENM.

6.2.2. Fase de diagndstico, planificacion de la atenciodn e inicio del tratamiento

Objetivo

e Confirmacion del diagndstico, informacion adecuada.

e FEvaluacion de situacion del paciente y deteccion de necesidades

e Fvitar retraso en el tratamiento con un inicio precoz tras evaluacion
riesgo/beneficio

e Planificacion del seguimiento acorde a las necesidades del paciente a través de
la elaboracion de un plan de intervencion individualizado.
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e Primer contacto Unidad:
La primera consulta de un paciente la dividimos en 2 visitas, separadas entre ellas 2-4
semanas con el objetivo de realizar un diagnéstico de confirmacién y aquellas pruebas
necesarias para iniciar el tratamiento lo mas precoz posible y planificar un adecuado
seguimiento del paciente.
Estas visitas podrian definirse como:

o 12 visita de valoracidon/confirmacion diagnodstica

o 12 visita complementaria de finalizacién estudio/confirmacién/estadiaje del

paciente, plan de inicio de tratamiento y seguimiento.

Los estudios realizados en ellas dependerdn de que se trate de un paciente con un
diagndstico neurofisiolégico/clinico realizado o no, o si se trata de una segunda opinion
derivada de un nodo de la red con las evaluaciones y pruebas complementarias
realizadas e indicadas en el informe clinico aportado que estard incluido en HCE.
Los profesionales implicados en las dos primeras visitas seran:

e Enfermera

e Neurdlogo

o Neurofisiélogo

e Neumodlogo
El paciente remitido a la unidad el primer dia, segin las pruebas realizadas
anteriormente, tendrd gestionadas si se puede establecer su pertinencia previamente,
pruebas neurofisioldgicas u otro tipo de pruebas que se realizaran en la primera visita.
En el primer contacto, el paciente es acogido por la enfermera responsable, que abre la
historia clinica, y realizara la valoracién del paciente. Tras la primera valoracién por el
neurdlogo, se gestionaran las citas de las pruebas de confirmacién/exclusion y de las
visitas que el paciente precise. Se informara al paciente sobre las pruebas a realizar,
aspectos organizativos y de accesibilidad a la unidad. En estos pacientes el estudio
neurofisioldgico es parte clave del diagndstico, si éste no es realizado el primer dia se
gestionara su cita, facilitando visitas de acto Unico. Asimismo, en aquellos pacientes que
se considere necesario, se gestionard la cita para la realizacién de puncién lumbar en
hospital de dia. Se realizard ese primer dia la apertura del plan de intervenciéon del
paciente generando un episodio de enfermedad neuromuscular que integrard toda la
informacién de ese paciente. En el momento que se abre el plan de intervencion de un
paciente, se enviara una alerta al buzén de OMI del médico de atencidon primaria,
indicando que el paciente tiene un plan de intervencion elaborado en HCE que puede
consultar para garantizar la continuidad asistencial.
Como se haindicado en el subgrupo 1, se informara al paciente de todas las cuestiones
de funcionamiento y accesibilidad a la unidad/consulta de ENM.
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e Confirmacion diagndstica y Planificacion de la atencion. Inicio del tratamiento.
Elaboracion del Plan de atencion individualizado:

Tras la primera toma de contacto, se realizara en el plazo de 3-4 semanas las pruebas
radiolégicas, pruebas funcionales respiratorias, asi como otras pruebas que se
consideren necesarias para obtener un diagndstico y poder estadiar al paciente y su
situacion y valorar la mejor opcidn terapéutica con el menor riesgo de efectos adversos.
En estos pacientes son de gran importancia los estudios analiticos. Deben definirse los
protocolos de solicitud de cada entidad, asi como el circuito de solicitud y los
laboratorios receptores de las analiticas. Se facilitard la extracciéon de analiticas en la
unidad de referencia.

Una vez realizada la confirmacidn y los estudios complementarios que permitan conocer
la situacién del paciente, se ofertard al paciente el tratamiento que conlleve el mejor
perfil de riesgo/beneficio. Previo a la introduccidn de un tratamiento inmunosupresor
se realizara el estudio de situacion de inmunizacion del paciente que se precise, asi como
las analiticas de control para conocer su situacién renal, hematoldgica, y aquellos
pardametros que puedan detectar riesgos potenciales con la administracién de los
farmacos a los que el paciente puede ser candidato. Ademas, se realizardn las
inmunizaciones que el paciente precise y se realizara la informacién adecuada sobre los
riesgos de cada opcién de cara a la toma de decision compartida en la eleccion del
tratamiento. Los consentimientos informados se encontraran accesibles en HCE.

En el inicio del tratamiento, la informacidn sobre los cuidados y controles por el personal
de enfermeria “gestor del caso”, son una parte clave para una correcta monitorizacién
del paciente. La enfermera informara sobre el calendario de visitas y estudios de control
que precise el paciente, asi como las citas de hospital de dia, en el caso que la
administracion de algun farmaco lo requiera. Cada tratamiento introducido tendra
elaborado un protocolo de actuacidon donde se indiquen los circuitos, la monitorizacién
gue precisa y las pautas de actuacién ante los problemas mas prevalentes y los mas
graves. Asimismo, informara sobre los canales de comunicacién ante dudas y se incluird
toda lainformacién en su plan de intervencion para garantizar la continuidad asistencial.

6.2.3. Seguimiento
e Objetivo:
=  Mejorar la calidad de vida del paciente
= Disminuir la morbimortalidad
= Asegurar la continuidad asistencial
= Garantizar la accesibilidad a la unidad/consultas de neuromuscular

e Visitas de seguimiento:

Las visitas de seguimiento se realizaran de forma habitual cada 3/4 meses,
incrementando o disminuyendo la cadencia de las mismas, segun las necesidades de
cada paciente tal y como se haya definido en su plan de seguimiento. Se gestionaran,
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en la medida de lo posible, visitas de “acto Unico” para evitar desplazamientos
innecesarios. La atencién por parte de los distintos profesionales en cada visita, se
ajustara a las necesidades y situacion de cada paciente. Ademds de la valoracién
nutricional, que se realice por parte de enfermera dentro de la valoracién global del
paciente, la valoracion por parte de endocrino sera muy importante debido a la elevada
frecuencia de prescripcién de corticoides que se realiza a estos pacientes con
mantenimiento de forma crdnica, para evitar iatrogenia y a la coexistencia de otros
procesos autoinmunes. En los pacientes que se estime necesario se realizara la
valoracion por parte de rehabilitacion, asi como la evaluacion de la situacién respiratoria
que en algunos pacientes sera periédica (pacientes con miastenia generalizada, algunos
pacientes con miopatia inflamatoria, y en los que se considere necesario por su situacion
clinica). En los pacientes con miopatia inflamatoria que cumplan criterios, se realizara el
screening periddico establecido para la deteccidn de neoplasias.

El control y manejo de los distintos sintomas que presente el paciente guiara el
seguimiento, adaptandose a las necesidades percibidas en cada momento. La enfermera
responsable del paciente definird las necesidades de cuidados de los pacientes,
estableciendo los contactos que estime necesarios con los profesionales de atencién
primaria, para garantizar la continuidad asistencial y un correcto seguimiento.

En las visitas de seguimiento tendran especial relevancia la revision del tratamiento, asi
como de las analiticas o exploraciones que requiera la monitorizacion de cada farmaco.
En el caso de que requiera tratamiento periddico en hospital de dia, se realizard la
programacion de las citas y la informacion sobre los cuidados que precise el paciente. En
los pacientes candidatos a tratamiento con inmunoglobulinas subcutaneas, se
planificarda con el paciente el momento para realizar el cambio en la forma de
administracion segln el procedimiento autondémico establecido (
https://farmasalud.salud.aragon.es ), adiestrando al paciente sobre su administracion y

manejo y, gestionandose con la gestora de casos, la visitas de seguimiento para
garantizar la adherencia y evaluar una correcta aplicacién del tratamiento en domicilio.
Se definirdn documentos de informacion sobre los circuitos establecidos para garantizar
un correcto abordaje y mejorar la accesibilidad del paciente en el sistema sanitario. Los
pacientes que vayan a ser sometidos a cirugia tordcica (timectomia), deberdn
programarse en hospital de dia, si se estima conveniente para disminuir complicaciones
posteriores, las infusiones de inmunoglobulinas o en el caso de precisar la realizacion de
plasmaféresis previas a la cirugia programar su realizacion en la ubicacion mas
adecuada. Se seguiran los circuitos de atencién con cirugia toracica, tanto previos a la
cirugia como posteriores, establecidos (anexo ).

La mayoria de los pacientes podran atenderse desde cada sector sanitario, ya que suelen
responder a la primera linea de tratamiento. Sin embargo, existe un grupo de pacientes
considerados refractarios que pueden precisar farmacos mas complejos. Se recomienda
gue la unidad de referencia sea conocedora de estos pacientes para asesorar de forma
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conjunta con el neurdlogo del sector sanitario, el tratamiento éptimo para ese paciente
y las condiciones de seguridad que deben establecerse para recibir ese tratamiento en
su centro, segun las preferencias del paciente.

La unidad de referencia realizara un proceso especifico para el manejo de la miastenia
juvenil y el seguimiento de la paciente miasténica embarazada, definiendo los circuitos
y seguimientos multidisciplinares que precisen durante esa etapa de su vida.

6.2.3. Manejo de las complicaciones y deterioro clinico
Objetivo:
e  Atencion integral y manejo adecuado de los sintomas en la fase avanzada de la
enfermedad
e  Respeto a las preferencias del paciente
e  Acompaiiamiento paciente/familia

En estos pacientes puede existir una falta de respuesta al tratamiento médico o fracaso
del mismo, asi como descompensaciones de su situacién clinica, provocando debilidad
de la musculatura toracica y fallo respiratorio secundario a la misma, que va a requerir
una atencién urgente. Es importante adiestrar al paciente en la deteccién de signos y
sintomas de alerta, asi como los circuitos de atenciéon que debe seguir en el caso de que
estas situaciones se presenten. Las complicaciones potenciales de estos pacientes
deben ser conocidas por el equipo de atencién primaria (EAP), de forma que ante
determinados signos o sintomas, puedan prevenirse descompensaciones ante el fracaso
brusco del tratamiento o cualquier otro proceso. Ademas, el EAP debe conocer los
circuitos organizativos de atencién segun el estado clinico del paciente, y las situaciones
en las que se debe remitir a un paciente a urgencias o que pueda ser susceptible de
hospitalizacién (necesidad de ventilacién no invasiva, sospecha de recaida por debilidad
brusca, efectos secundarios graves etc). Si existen pardmetros analiticos, clinicos o de
laboratorio de funcion pulmonar que puedan servir de alerta, deberdn estar incluidos en
el plan de intervencion del paciente (visor principal, apartado “variables respiratorias”).
Un ejemplo es el paciente con miastenia en el que se objetiva un empeoramiento rdpido
qgue podria llevar al desarrollo de una crisis miasténica en un corto espacio de tiempo
(dias o pocas semanas). Todos los circuitos de derivacion deben estar definidos, asi
como los documentos de informacion al paciente. En los casos que el paciente detecte
algun signo o sintoma de alarma, contactara con su médico de AP y/o gestora de la
unidad/consulta, que en dependencia de la situacidn, canalizara al paciente a hospital
de dia, consultas ambulatorias de la unidad/consulta de neuromuscular o derivacion a
hospitalizacidn, contactando en ese caso con el servicio de Neurologia del centro. En el
caso de hospitalizacidn urgente, el paciente acudira al hospital que le corresponde por
sector sanitario/cercania (en caso de no encontrarse en su sector en el momento de la
urgencia).
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Esquema del Proceso Clinico-Cadena de valor (CVD):

Screening
1. A. Primaria

2. Alerta
sintomas/signos
sugestivos (debilidad
muscular subaguda)
3. Derivacidn rapida
Neurologia sector
Interconsulta virtual.
Cita en Neurologia 2-
4 semanas)

4. Si confirmacién
sospecha clinica
derivacién unidad
referencia/consulta
especifica en <4
semanas segun
prioridad®.

Diagnéstico
1.Apertura HCE por
Enfermera Gestora/NRL
2.Visita Neurdlogo y
realizacidn estudio ENG
primera visita o gestion
misma entre 2-4
semanas segun
valoracidn clinica
3.Solicitud pruebas y
gestion enfermera
pruebas

4 Valoracién/evaluacién
resultados
5.Confirmacion
diagndstica y apertura
PLAN INTERVENCION
6.Gestion enfermera
pruebas preparacién

Preparacién
1.Valoracién enfermera
2.Screening si precisa
estado inmunizacién
(previo inicio
tratamiento), situacion
renal y hematoldgica y
TMTP

2.Valoracion
Especialistas precisos
unidad/red para
establecer plan
intervencion y pauta de
seguimiento (acto
Unico)

3.Realizacién pruebas
estadiaje/diagndstico
especifico
4.Valoracidn Social/
psicoldgica si precisa
5. REALIZACION PLAN
INDIVIDUAL
MULTIDISCIPLINAR

Intervencién

1. Evaluacion y valoracién
de opciones de tratamiento
2.Valoracién rehabilitacién
y tratamiento si precisa

3. Tratamiento indicado
4.Seguimiento enfermero
indicado

5.Gestion citas de
seguimiento clinicoy
h.dia/recogida de farmacos
6. Informacién acceso
descompensaciones/otras
vias de comunicacion
enfermera/médicos/unidad

Seguimiento

1.Acogida Enfermera/control
de citas seguimiento
/valoracién (analiticas, otras
pruebas/peso/piel/disfagia,
etc.)

2.Visitas establecidas acto
Unico (NRL-NML-otras)/citas
h.dia

3.Realizacién P.funcionales si
precisa

4. Screening periédico
establecido de neoplasia en
los pacientes con miopatia
inflamatoria que cumpan
criterios.

5. Abordaje RHB si precisa
6. Circuito timectomia?
6.MODIFICACIONES PLAN
INTERVENCION
7.Intervencion social si
precisa

Manejo
complicaciones y
deterioro clinico
1.0Opciones de manejo
h.dia /didlisis/otras
2.Circuito urgencias si
precisa

3.Circuito contacto
paciente/ EAP3/red ante
posibles sintomas
urgentes

3.Circuito y manejo de
los efectos adversos mas
frecuentes

4. Plan y circuito efectos
adversos infrecuentes
con elevada gravedad

5. documentos de
informacidn al paciente
sobre efectos adversos y
signos/sintomas de
alerta

6. MODIFICACIONES
PLAN INTERVENCION

1Se excluyen los pacientes con Miastenia tipo | Osserman (ocular), que seran atendidos en consultas de Neurologia general (cada 6 meses primeros 5 afios). Los
pacientes con miastenia juvenil se derivardn todos (aunque sean tipo 1), ya que el 80% progresa a tipo Il.

2Los pacientes miastenia que pecisen timectomia seguiran el protocolo autonémico definido con el Servicio de Cirugia Tordacica
3EAP: Equipo de atencidn primaria
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Screening

Diagndstico

Preparacion

Intervencion

Seguimiento

Complicaciones/Deterioro

Paciente
informado/
Participacion

Explicacién sospecha
proceso neuroldgico
y derivacion
centro/nodo para
confirmacién
diagndstica rapida

1.Acogida UC/red enfermera
gestora, informacién unidad

2. Informacion paciente pruebas
a realizar

3. Informacion resultado pruebas
y diagndstico y sus implicaciones
4. Informacién enfermera
gestora de casos de las pruebas a
realizar y las indicaciones

1.Informacién enfermera pruebas y
analiticas y especialistas que
valoran al paciente

2.Informacién resultado pruebas y
explicacion opciones terapéuticas y
efectos secundarios

3. Informaciéon Neurdlogo situacion
y PLAN Intervencidn/seguimiento
4. Acuerdo con el Paciente sobre el
PLAN de intervencién

5. Si paciente dispuesto valorar
inclusién Plan directrices
anticipadas

6.Informacién T.social

1.Informacién
tratamientos-efectos
secundarios-

2. Informacién sobre
complicaciones
potenciales mas
frecuentes

3. Consentimientos
informados

4. Plan de citas-analiticas
tratamiento H.dia

1.Informacién Situacién evolutiva y
opciones de modificacion de
tratamientos

2.Informacién sobre posibles
complicaciones

3. Informacidn sobre controles
efectos secundarios de tratamientos
4.Informacidén sobre ensayos clinicos
si existiera alguno en marcha

5. Informacion sobre srceening
neoplasias si se precisa (miopatias
inflamatorias)

6. Informacién sobre timectomia
(miastenias con indicacion)

1.Informacidn aspectos control sintomas/signos
sugestivos de posible descompensacion

2. Informacion sobre pautas de actuacion ante
posibles efectos adversos o situaciones
especiales (embarazo etc..)

2. Actualizacién acuerdos de LTE y directrices
previas

3.Informacidn sobre eleccion de lugar y tipo de
cuidados

4. Informacion familia manejo de sintomas y
cuidados

Informacién
clinica
integrada-
compartida
#(otras segun
protocolo)

*(Plan
individualizado
es accesible en
un visor del
curso clinico)

1.Recogida datos
médicos en HCE
accesible todos
niveles asistenciales
2. Informacion
pruebas realizadas
interconsulta virtual

1.Inclusién informacién HCE
enfermera gestora/responsable
2. Solicitud pruebas diagnosticas
(ENG/ analiticas/TAC)#
3.Apertura Plan intervencion en
HCE

4. Gestion enfermera del caso
para la elaboracion plan
intervencion (fase preparacion)

1.Realizacion PLAN intervencion y
seguimiento en HCE por todo el
equipo

2. Aviso medico A.primaria
existencia PLAN en HCE (buzén en
OoMI)

1.Resultado de pruebasy
tratamientos en HCE

2 .Gestidn citas en HCE
3.Actualizaciéon PLAN
incluye plan en caso de
efectos adversos mas
frecuentes y
complicaciones
potenciales

1.Resultados analiticas y pruebas de
seguimiento y variables (prevencion
efectos secundarios/complicaciones)
2. Citas en hospital de dia en los
pacientes con ciclos de tratamiento
seriados (al menos en un periodo de 6
meses)

3.Modificaciones Plan HCE

4. Criterios de atencidn en pacientes
“complejos”

1.Actualizacion PLAN/ con pautas de manejo/
planteamiento de final de vida (LTE etc) en HCE
si el paciente lo desea

2. Informacion del plan de contigencia para
AP/061 etc.. en caso de complicacién urgente

PLAN PERSONAL EN HCE*(accesible AP-Especializada-Personal san

itario que precise co

mo farmacia etc..)

Accesibilidad

1.Derivacion
interconsulta
electrénica HCE

2. Cita presencial (<4
semanas consulta
Neurologia)

3. Acceso urgente
debilidad aguda
(servicio urgencias)

1.Visita Unidad 2-4 semanas
2.Realizacién estudio ENG segun
prioridad clinica y analiticas
basicas (segun viabilidad mismo
dia)

3. Realizacién estudio ENG entre
2-4 semanas

3. Valoracién Enfermera acto
Unico

4.Acceso a TAC/RMN 2-4
semanas

1.Realizacion pruebas gestionadas
(acto Unico segun viabilidad)
2.Enfermera Gestora acompafia
proceso

3.Interconsultas HCE para dudas
Neurdlogos/otros especialistas red
en elaboracién PLAN

4.T.social, gestion ayudas

1. Sistema acceso rapido
comunicacién médico AP-
Unidad y paciente/familia
Unidad

2. Realizacidn visitas acto
unico segun gestion citas

1.Seguimiento enfermera gestora
casos (tf/presencial)

2. Seguimiento acto Unico
U.Multidisciplinar pautado

3. Sistema acceso rapido
comunicaciéon EAP-Unidad y
paciente/familia Unidad

4. Visitas domiciliarias AP si precisara
5. Sistema de Interconsulta virtual
entre sectores para seguimiento
“pacientes complejos/situaciones

especiales”

1.Acceso urgente a la unidad para manejo
efectos adversos/complicaciones

2.Plan de contingencia acceso a profesionales
en caso de festivo/fin de semana
3.Seguimiento domiciliario AP/equipo paliativos
4.Circuito y Ubicacion adecuada hospital si el
paciente lo decide o la situacion clinica lo
requiere
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Valoracion de otros circuitos asistenciales

Determinados circuitos asistenciales deben estar definidos para poder atender al

paciente en caso de ser necesarios. Se definen 2 tipos de circuitos asistenciales:

1.

Circuitos Diagnosticos:

Son aquellos circuitos que se precisan para completar el diagndstico del paciente. Tanto

en la unidad, como en las consultas de la red periférica deben estar definidos, y con el

procedimiento establecido. Los principales son:

O

Circuito de analiticas para aquellas solicitudes especificas que puedan conllevar
asociado un circuito diferente al estdndar de analiticas generales.

Circuito de acceso para realizacion de puncion lumbar para estudios etioldgicos
(neuropatias inflamatorias): En la unidad de referencia se realizard en la zona de
hospital de dia en el momento que esté preparada para posibilitar su realizacion. En
los sectores periféricos debera indicarse el lugar de su realizacién. Debera indicarse
ademas el circuito de manejo y derivacién de las muestras de LCR.

Circuito de derivacion a especialidades claves: Medicina interna, Reumatologia,
Dermatologia, Oncologia, Otorrinolaringologia (ORL) y otras.

Diagndstico neurofisioldgico: Se estableceran tiempos de atencion y la gestion de las
citas, en los nodos que no dispongan de neurofisiologia en su centro

Diagndstico por imagen: Se estableceran los tiempos de atencidn y la gestion de citas
para las pruebas de imagen en estos pacientes, de forma que su realizacién no
retrase el diagndstico.

Estudio histolégico (musculo, nervio y piel): Se definira en cada sector sanitario el
circuito de realizacién y transporte de las muestras para estudio histolégico de
musculo, nervio y piel, cuales seran los servicios implicados en su realizacion y los
tiempos para la misma. Para las muestras de musculo y nervio, todas las muestras
se remitiran desde los servicios de anatomia patolégica, al servicio de anatomia
patoldgica del hospital Miguel Servet (HUMS). Todos los sectores deben incorporar
los criterios de indicacién de biopsia definidos, con la prioridad establecida (anexo
2)

Diagndstico molecular: Se definird el circuito de diagndstico molecular con los
centros de referencia.

Circuitos terapéuticos:

Circuito de tratamiento en hospital de dia: Cada sector definird la ubicacion y el
funcionamiento del acceso de los pacientes a los tratamientos en régimen de
hospital de dia.

Circuito de farmacia: Cada sector sanitario definira el circuito de dispensacién de los
farmacos de dispensacién hospitalaria.

Circuito de timectomia: Los pacientes con criterios de timectomia se remitiran al
servicio de cirugia toracica . Al ser un servicio de referencia para todo Aragén los



pacientes se remitiran acorde al protocolo establecido y con las pruebas y estudios
indicados en el protocolo de actuacién autondmica (anexo 1).

* Alta del Proceso asistencial
Se considera que el paciente sale del proceso, por curacidon o mejoria, por traslado del
paciente a otro sector o comunidad, a peticidn del paciente, o por fallecimiento.
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6.3. CIRCUITO DE ATENCION AL PACIENTE CON NEUROPATIA PERIFERICA NO
INMUNOMEDIADA

Las neuropatias periféricas son un grupo de trastornos que afectan a los nervios
periféricos. La prevalencia de neuropatia en la poblacion general es 2,4%, y aumenta
con la edad (8% en >55 afios)'. Los hallazgos clinicos varian ampliamente y pueden
afectar la funcién sensitiva, motora o auténoma, ya sea de manera individual o
combinada. Su diagndstico es dificil, porque pueden simular otros procesos (una
mielopatia, una radiculopatia, una enfermedad muscular etc). Requieren, en general, un
abordaje exhaustivo y multidisciplinar. A pesar de esto, en casi la mitad de los pacientes
nunca se encuentra una causa.

La mayor parte de los nervios periféricos son mixtos y contienen fibras sensitivas,
motoras y auténomas. Los axones motores casi siempre son fibras mielinizadas grandes,
las fibras sensitivas pueden ser mielinizadas grandes o finas, y los nervios auténomos
son de didmetro pequefio. Algunas neuropatias periféricas se deben a dafios en los
axones, otras se deben a dafios en la capa de mielina, y en un tercer grupo se identifican
lesiones combinadas, tanto mielinicas como axonales (fig.4).

Fig.4. Estructura de una fibra nerviosa mielinica
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Se han identificado mas de 100 tipos de neuropatia periférica, cada uno con sus propios
sintomas y prondstico. Con frecuencia provocan dolor, son incapacitantes e incluso
fatales. Se clasifican de acuerdo con el sindrome electroclinico, los hallazgos patoldgicos
o la etiologia. Hay diversas clasificaciones, pero una de las mas sencillas las categoriza
seguln la duracién de los sintomas en aguda (< 4 semanas), subaguda (4-12 semanas) o
cronica (>12 de semanas), si es simétrica o asimétrica, desmielinizante o axonal. Para su
clasificacion es imprescindible la clinica y el estudio neurofisioldgico (fig.5)*8.

Pueden ser adquiridas o hereditarias, de origen sistémico o restringidas a los nervios
periféricos. La mayoria sélo tienen tratamiento sintomatico. Existen formas tratables
que suelen estar relacionadas con causas inflamatorias/inmunomediadas, o con causas
toxicas, metabdlicas, endocrinas o infecciosas.
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Fig. 5 Clasificaciéon Neuropatias periféricas'®
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En este apartado nos referiremos a las neuropatias hereditarias, tédxico metabdlicas e
infecciosas, ya que las inflamatorias/inmunomediadas, han sido tratadas de forma
especifica en el apartado 5.2. por su diferente abordaje diagnéstico-terapéutico y unas
necesidades de atencidn que no precisan la mayoria de las neuropatias.

La neuropatia diabética tiene la mayor prevalencia de este grupo de enfermedades. Se
observa en un 8% de pacientes diabéticos en el momento de su diagndstico y su
prevalencia puede llegar a un 30-60%%>%°. Su identificacidn precoz tiene implicaciones
prondsticas, y su manejo va directamente ligado al de la diabetes. Tiene una alta
relevancia epidemioldgica y por ello, tiene programas de actuacién coordinados desde
atencidon primaria que priman la prevencion y la educacién sanitaria?'23, Se han
establecido programas de cribado especifico (programa de diabetes de Aragodn,
https://www.aragon.es/-/estrategia-de-diabetes )?*?> para su deteccidn, control, y
mejora de la atencién al “pie diabético”, disminuyendo la comorbilidad asociada vy
mejorando la calidad de vida. Otras neuropatias endocrinas son menos frecuentes como
la tiroidea, urémica, etc., pero deben ser identificadas rdpidamente en la valoracion
inicial por el médico de familia.

La neuropatia alcohdlica es el paradigma de las causas téxicas, que también incluyen las
secundarias a farmacos. Se calcula que el 1,7% de la poblacion puede presentar
neuropatia por la alta prevalencia del alcoholismo. Otras causas frecuentes e
identificables de neuropatias tdxicas son los tratamientos antineoplasicos y las
relacionadas con otro tipo de farmacos, que pueden pasar desapercibidas?®.

Las polineuropatias ligadas al cancer, bien de forma directa o paraneoplasica, o las
relacionadas con infecciones, fundamentalmente por HIV o en dreas muy concretas la
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lepra, son otro modelo de polineuropatias tratables si se identifica la causa
precozmente.

Las neuropatias hereditarias incluyen una amplia serie de sindromes?’-%°. Las formas
polineuropdticas puras son las mas frecuentes, y dentro de éstas la mayor prevalencia
corresponde a la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth (40-80/100.000). En otros casos,
a esta semiologia polineuritica se agregan manifestaciones por afectacion de otros
sistemas orgdnicos o del sistema nervioso central. Su diagndstico requiere la exclusiéon
de otras etiologias y la realizacién de un diagndstico genético. Se clasifican en 4 grandes
grupos:

* Neuropatias hereditarias sensitivo-motoras (HMSN) o enfermedad Charcot-
Marie-Tooth (CMT)

* Neuropatias hereditarias sensitivas y autonémicas (HSAN I-VIII)

* Neuropatias hereditarias motoras distales (NHMD)

* Neuropatias hereditarias como parte de enfermedades neuroldgicas complejas
o multisistémicas

* Neuropatias hereditarias sensitivo-motoras (Charcot-Marie-Tooth)

La enfermedad de Charcot-Marie-Tooth (CMT) incluye a un grupo heterogéneo de
polineuropatias hereditarias crdnicas, progresivas sensitivo-motoras. Es la neuropatia
hereditaria mas frecuente, con una prevalencia aproximada de 1:25003° habitantes.

Es caracteristica la afectacién inicial simétrica, lentamente progresiva de los axones mas
largos con inicio en pies, piernas, manos y posteriormente tercio distal de muslos que
provocan debilidad y atrofia muscular. Ademas del déficit motor, se anade alteracion
sensitiva superficial y profunda, desaparicion de los reflejos, y deformidades como los
pies cavos y caidos, dedos en martillo, retraccidén aquilea, escoliosis, manos en garra y
la apariencia tipica de piernas “en botella de champan invertida”. La mayoria de las
formas son clinicamente indistinguibles y el diagnéstico del subtipo requiere un
abordaje complejo. La gravedad es muy variable, incluso en miembros de la misma
familia, probablemente por genes o factores que modifican la expresién de la
enfermedad. Suele debutar en la primera a tercera década de la vida, pero algunos
pueden hacerlo incluso en los primeros meses de vida, con hipotonia o retraso en las
adquisiciones motoras. También hay casos de afectacion tardia, por encima de la sexta
década de la vida. En general no se afecta la musculatura proximal, pero algunos
subtipos mas graves pueden llegar a afectarla, e incluso afectar a pares craneales.

La clasificacidon tradicional se basa en los pardmetros objetivados en el estudio
neurofisioldgico, dividiéndolas en axonales o desmielinizantes, segun el valor de la
velocidad de conduccion motora (VCM) (superior o inferior a 38 m/sg). Si es inferior, se
consideran formas desmielinizantes (CMT1), y si es superior, axonales (CMT2). Existe
ademads un grupo que no puede incluirse en estas formas, con familias cuya VCM oscila
entre 25 y 45 m/sg, a este grupo se le ha denominado CMT intermedia. En la tabla del
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anexo 3%° se resumen las principales formas de CMT, el gen implicado en cada una de
ellas y los rasgos fenotipicos fundamentales.

Se han identificado aproximadamente 100 genes3! responsables, lo que hace muy
dificultoso y laborioso establecer el subtipo diagndstico.

El Subtipo CMT 1A es el mas frecuente, se objetiva en un 40-50% de todos los casos de
CMT y en el 60-70% de los pacientes con CMT1. La mutacién responsable es una
duplicacion en el gen PMP22 que codifica proteina de la mielina del nervio periférico3?.
La sobreexpresién de este gen provoca una degradacion de la vaina de mielina.

La forma autosémica dominante desmielinizante CMT1 (tipo 1 o AD CMT1), se clasifica
segln la genética molecular en 8 subtipos. El fenotipo de la forma autosémica
dominante axonal CMT2 (AD CMT2), se solapa con el de las formas de CMT1, suponen
el 20% de los casos, aunque la edad de comienzo suele ser posterior, las deformidades
menos frecuentes y graves, y se conservan los reflejos en extremidades superiores
(EESS) durante mas tiempo.

Las formas autosdmicas recesivas desmielinizantes CMT1 (Tipo 4 o CMT4/ARCMT1) son
raras, y algunas de ellas graves, pero hay gran variabilidad de expresion de fenotipo.
Entre las formas de CMT ligadas al cromosoma X, destaca la forma CMTX1 (gen GJB1),
gue es la segunda forma en frecuencia de CMT y representa el 10-20% de los casos. En
los hombres los sintomas empiezan alrededor de la adolescencia y generalmente se
produce atrofia importante de la musculatura de la pierna y la intrinseca de las manos.
Las mujeres también pueden mostrar signos, pero habitualmente mas leves. A
diferencia de la CMT1A la VCM no es homogénea en los diferentes nervios. Algunas
formas tienen incluso piramidalismo.

La mayoria de los estudios indican que el 90% de los pacientes con diagndstico genético
confirmado tienen una mutacién en alguno de estos 3 genes*’(PMP22, GJB1, MPZ) y
también en MFN2 (Norte América y Norte de Europa) y GDAP1 (darea mediterranea),
segln la zona geografica (anexo 3).

Existen algunas formas que pueden tener afectaciéon de otros sistemas ademads del
sistema nervioso periférico (SNP):

e Afectacion respiratoria: Afectacion diafragmatica en algunos casos de CMT1A,
2C, 2J, etc. Pueden asociar trastornos respiratorios del sueiio (SHAS), déficit
ventilatorio restrictivo

e Afectacion de cuerdas vocales: en algunos casos de HNPP, CMT1A, 1D, 2A2, etc.

e Afectacion ocular: Atrofia dptica (CMT 2A2, 2K, CMTX4), glaucoma (CMT4B2),
cataratas, pupilas tonicas (CMT2)).

e Sordera (MT1E, CMT 3, CMT 4C, CMTX1...)

e Sistema nervioso central: afectacién de motoneurona superior (AR-CMT 2H,
CMTX3), retraso psicomotor CMTX2, CMTX4, neuropatia axonal gigante...) y
afectacion de sustancia blanca (CMT2A2, CMTX1, CMTDIE)
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No hay un tratamiento hasta el momento, el abordaje consiste en las medidas de
soporte ortopédico, cirugia y terapia ocupacional.

e Neuropatias hereditarias sensitivas y autonémicas (HSAN 1-VI11)33-35

Las neuropatias hereditarias sensitivas y autondmicas son un grupo heterogéneo desde
el punto de vista clinico y genético, en las que hay una afectacién selectiva, o al menos
predominante, de tipo axonal de las fibras sensitivas. Las caracteristicas fundamentales
son la pérdida sensitiva distal progresiva, cambios troficos, heridas indoloras, Ulceras
cutaneas cronicas, fracturas espontaneas y artropatia neuropdtica que en ocasiones
lleva a amputaciones. El modo de herencia puede ser AD o AR. En la tabla del anexo 4
se presenta su clasificacion clinica y genética. La mas frecuente es el tipo | con un patrén
de herencia AD. Los pacientes suelen presentar sintomas en la segunda a cuarta década
de la vida. El tipo Il, tiene un patrén de herencia AR con presentacién al nacimiento o
infancia temprana. El tipo Il (Sindrome de Riley Day o disautonomia familiar), tiene una
herencia AR, con presentacion al nacimiento. Los tipos IV y V tienen una herencia ARy
se caracterizan por una pérdida congénita de la sensibilidad tactil y térmica, el tipo IV se
acompafa de disminucion de la sudoracidn y discapacidad intelectual.

El tratamiento de estos pacientes es sintomdtico y estd enfocado en prevenir las
automutilaciones, y las complicaciones ortopédicas. Es de especial importancia la
inspeccidn diaria de manos y pies en busca de lesiones que hayan pasado inadvertidas,
asi como el uso de calzado adecuado. Como el resto de enfermedades de este grupo,
requieren un estudio y consejo genético especializado.

e Neuropatias hereditarias motoras distales (NHMD)3®

Este subgrupo de neuropatia hereditaria tiene una prevalencia 2/100.000 habitantes y
conforman un grupo de enfermedades genéticamente heterogéneo, caracterizado por
atrofia muscular peroneal sin déficit sensitivo; asociando segun el subtipo otras
caracteristicas como paresia de cuerdas vocales, piramidalismo y pies cavos. El pilar
fundamental es el de una neuropatia longitud-dependiente muy lentamente progresiva,
de inicio en las dos primeras décadas de la vida, aunque no es infrecuente el inicio en la
tercera década.

El fenotipo cldsico de NHMD es una debilidad motora y atrofia longitud-dependiente,
que afecta inicialmente los musculos intrinsecos del pie y el compartimento peroneo de
la pierna, lo que con frecuencia conduce a deformidades del pie como el pie cavo, pie
plano y dedos de los pies en garra. Los pacientes muestran en el curso de su enfermedad
una afectacion de los musculos proximales de la pierna o de los musculos intrinsecos de
la mano. El inicio variable de la edad, el curso clinico diverso y las caracteristicas
neurolégicas asociadas complican el fenotipo y ayudan a la subclasificacion clinica. La
debilidad de la musculatura bulbar es infrecuente; a excepcién del nervio laringeo
recurrente.
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La mayor parte de ellas tiene una herencia AD, pero se ha descrito la herencia AR y ligada
al X. A pesar de los avances genéticos, la mutacion causante de la enfermedad sélo se
consigue identificar en un 32,5% de los casos. Basandose en la edad de inicio, tipo de
herencia y otras caracteristicas asociadas se dividen en 7 tipos diferentes (anexo 5).
Hasta la fecha se han identificado 30 genes relacionados con formas de NHMD.

En el examen clinico hay atrofia de la musculatura distal con reflejos reducidos o
ausentes, aunque la pérdida de los reflejos es mucho menos frecuente que en las
neuropatias motoras y sensitivas que definen la enfermedad CMT. En mas del 60% de
los pacientes, los reflejos rotulianos y de extremidades superiores estan conservados.

El estudio electrofisioldgico confirma la disminucidon de amplitud de los potenciales de
accion motores, asociando cambios electromiograficos que sugieren denervacion. La
VCM vy los potenciales evocados somatosensoriales (PES) estdn conservados. El estudio
electrofisiolégico es util para diferenciar las NHMD de las neuropatias CMT2 y de las
miopatias distales (MD). Algunas formas de NHMD tienen los reflejos vivos, lo que nos
lleva al diagndstico diferencial con las enfermedades de motoneurona, y algunos casos
tienen alteraciones sensitivas menores solapandose de este modo con CMT2.

Se ha definido algun nuevo fenotipo como el SMA-LED (atrofia muscular de predominio
en extremidades inferiores) que se caracteriza por una atrofia y debilidad en piernas
tanto distal como proximal, congénita o de inicio en la infancia temprana y un curso no
progresivo o con muy lenta progresién. Es importante la correcciéon precoz de
deformidades dada la lenta progresion del cuadro clinico.

e Neuropatias hereditarias como parte de enfermedades neurolégicas complejas o
multisistémicas

La neuropatia puede formar parte de la afectaciéon en enfermedades neurolégicas

complejas (con afectacidon de otros sistemas distintos al SNP) o en enfermedades

multisistémicas. Las principales enfermedades de este subgrupo son:

Polineuropatia amiloidética familiar (PAF)3%37

Enfermedad de Refsum

Enfermedad de Fabry

Enfermedad de Tangier

Leucodistrofias hereditarias con polineuropatia

Abetalipoproteinemia

Neuropatia porfirica (porfiria aguda intermitente)

S@ o o0 oo

Xantomatosis cerebrotendinosa
Neuropatias asociadas a ataxias hereditarias

j.  Neuropatias asociadas a enfermedades mitocondriales
En la mayoria de ellas existe algun tipo de tratamiento (dosis elevadas de vitamina Ay E
en la Abetalipoproteinemia, alfaagalsidasa en la enfermedad de fabry, trasplante de
médula y tratamiento corticoide en la adremieloneuropatia etc.). En este apartado
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haremos referencia a la polineuropatia amiloide familiar (PAF) o polineuropatia
amiloide transtiretina (TTR) por su trascendencia en el tratamiento.

La TTR es una polineuropatia axonal sensitivo motora que aparece como una de las
manifestaciones principales de la amiloidosis hereditaria transtiretina. Es una
enfermedad progresiva y grave de herencia AD, que se inicia en el adulto entre el 32 y
82 decenio de la vida (con formas precoces <35 afos y tardias >55 afos). Se caracteriza
por la afectacién de multiples drganos principalmente: corazén, sistema autondmico,
afectacién renal, gastrointestinal y opacidad del vitreo.

Se produce por una mutacion en el gen TTR que codifica la proteina TTR (proteina
precursora del amiloide). La proteina TTR se sintetiza de forma mayoritaria en el higado
(95%), y en un pequefio porcentaje en la retina y en los plexos coroideos. Tanto en la
sangre como en el liquido cefalorraquideo circula en forma de un complejo tetramérico.
La TTR mutada hace que se desestabilice el tetramero, dando lugar a monémeros (fibras
de amiloide), que se pliegan anormalmente y precipitan de forma parcheada en los
diferentes tejidos, principalmente en el sistema nervioso periférico y corazén. Su
prevalencia en Europa es de 1/100000 habitantes. Existen 3 focos endémicos en
Portugal y drea mediterranea, Suecia y Japdn. La mutacién mas frecuentemente
identificada es la Val50Met (anteriormente Val30Met). Sin embargo, se han descrito
mas de 150 mutaciones TTR amiloidogénicas con diferentes distribuciones geograficas
y patrones variados de afectacién de érganos, edad de aparicidn y progresién de la
enfermedad.

La PAF es clinicamente heterogénea, y su presentacién clinica depende del genotipo y
del origen geografico. Se presenta generalmente como una polineuropatia sensitiva
dependiente de la longitud con alteraciones autondmicas. Se inicia con una afectacién
de la sensibilidad superficial y profunda de forma distal en las extremidades. Al inicio
afecta a las fibras amielinicas y mielinicas finas encargadas de la transmision del dolor y
de la temperatura. Cuanto mas largo sea un axon, mas expuesto estara a sufrir el
depdsito de amiloide. Por este motivo, su curso evolutivo seguird un curso ascendente,
desde segmentos mads distales hasta alcanzar los mas proximales. La evolucion natural
de la enfermedad conduce a la muerte a los 10-15 afios del inicio de los sintomas. Las
primeras manifestaciones son parestesias, dolor o lesiones tréficas de los pies,
trastornos gastrointestinales o pérdida de peso, que llevard a una pérdida completa de
todas las modalidades de sensibilidad. La pérdida motora se produce mas tarde. Los
rasgos autondmicos incluyen hipotensién postural, trastornos gastrointestinales
(diarrea/estrefiimiento, nauseas, vomitos...) y genitourinarios (disuria, incontinencia y
disfuncién eréctil). La afectacion cardiaca se presenta con engrosamiento del tabique
interventricular y se produce un bloqueo en la conduccién que requiere la implantacion
de un marcapasos. En el estudio cardiaco las pruebas de imagen como la Resonancia
son de utilidad para el diagndstico. Si no se trata, los pacientes fallecen a los 10 afios
desde el inicio.
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Debido a la heterogeneidad fenotipica y presentaciones clinicas atipicas, el diagndstico
es muchas veces complejo. El diagndstico diferencial debe incluir la neuropatia
diabética, polineuropatia desmielinizante inflamatoria crénica (PDIC), estenosis de canal
lumbar, neuropatias asociadas a paraproteinas etc.

Para el diagndstico se requiere la deteccidn de las mutaciones TTR amiloide-asociadas.
Aun asi, la identificacion de una mutacion causante de la enfermedad no se considera
como diagndstico porque la penetrancia genética es variable. La observacidn clinica y la
biopsia de tejidos (como nervio, rifdn, glandulas salivales labiales, tejido graso
subcutdneo o mucosa rectal) son de ayuda en el diagnédstico. Los depdsitos amiloides se
detectan mediante tincidn con rojo Congo en microscopio de luz y por birrefringencia
verde en microscopio de luz polarizada.

Se debe ofrecer consejo genético a las familias afectadas. La deteccidn presintomatica
de los familiares de un paciente indice es importante para permitir un diagndstico
temprano. El manejo de la PAF debe ser multidisciplinario (neurélogo, genetista,
cardidlogo, digestivo y cirujano hepdtico, etc.). El trasplante de higado (TH) es
actualmente el Unico tratamiento para prevenir la sintesis de las variantes
amiloidogénicas de TTR. El TH puede frenar la progresién de la enfermedad en sus
primeras etapas, al permitir la supresién de la fuente principal de TTR mutada. Su
efectividad es mayor en pacientes con mutacion Val30Met versus pacientes que no son
Val30Met, y estd influenciado por el estado nutricional, edad, gravedad de la neuropatia
y enfermedad cardiaca. El depdsito de amiloide derivado de la TTR mutada puede
continuar tras el trasplante hepdtico y como consecuencia de ello progresar tanto la
neuropatia como la miocardiopatia. La progresién de la amiloidosis cardiaca tras el
trasplante hepatico no parece que ocurra en pacientes con mutaciones Val50Met y en
la enfermedad de inicio precoz8.

Existen algunos farmacos que pueden considerarse alternativas en algunos pacientes:
El tafamidis es un farmaco estabilizador de la TTR que inhibe la disociacién de los
tetrameros, enlenteciendo la progresién de la enfermedad. Fue evaluado en un ensayo
aleatorizado, doble ciego y controlado con placebo3°que incluyé a pacientes con la
mutacion Val30Met en estadio funcional 1. A los 18 meses, la respuesta al tratamiento
fue mayor en el brazo tafamidis en comparacién con el placebo. Con base a estos
resultados, ha sido aprobado por la Agencia Espafiola de Medicamentos y Productos
para el tratamiento de la PAF por TTR con mutacion Val30Met sintomatica en pacientes
con estadio funcional 1 (enfermedad limitada a las extremidades inferiores. Camina sin
ayuda. Ligera debilidad de los extensores de los dedos gordos del pie), para retrasar la
alteracion neuroldgica periférica. Se deberd considerar el uso de tafamidis
fundamentalmente en aquellos casos en los que se prevea un tiempo de espera de
trasplante prolongado o bien en los que el trasplante hepatico no se considere una
opcion adecuada mientras el paciente se mantenga en estadio 1.

En mayo de 2020 se han incorporado a la Cartera Basica de Servicios del SNS y Farmacia
dos farmacos “patisiran”*° e ”inotersen”4!, ambos tienen indicacién en el tratamiento
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de polineuropatia en estadio 1 o estadio 2 en pacientes adultos con amiloidosis familiar
por transtiretina (ATTR). Inotersen es un oligonucleétido antisentido inhibidor de la
produccién de transtiretina (TTR) humana. La unidon selectiva del Inotersen al ARN
mensajero (ARNm) de la TTR provoca la degradacién del ARNm de la TTR de tipo tanto
mutante como salvaje. Esto evita la sintesis de la proteina TTR en el higado, lo que da
lugar a reducciones significativas en los niveles de la proteina. Patisiran es un acido
ribonucleico pequeio de interferencia bicatenario (siRNA) que aborda especificamente
una secuencia conservada genéticamente en la regidn 3' no traducida del ARNm de
todas las transtiretinas (TTR) mutantes y salvajes. Produce la degradacién catalitica del
ARNm de la TTR en el higado, lo que da lugar a una reduccidn de la proteina TTR en suero.
En pacientes en fases mds avanzadas de la enfermedad, se dispone de ensayos que
muestran eficacia de diflunisal con mejoras significativas en la neuropatia y la calidad de
vida?*?, si bien diflunisal no dispone de la autorizacién en ATTR.

Ademas de los tratamientos especificos, el tratamiento sintomdtico es esencial en los
pacientes con neuropatias sensitivo-motoras y autondémicas y en las complicaciones
viscerales. Cuando el estado nutricional empeora, la nutricién parenteral puede ser util
para reducir la hipotensién postural, las nduseas, la diarrea, incrementar el peso
corporal y mejorar la calidad de vida.

En los préximos afios, los nuevos tratamientos modificadores de la enfermedad que
estdn emergiendo, van a cambiar el manejo de estas enfermedades con un mayor
hincapié hacia las herramientas de deteccion precoz para un mejor abordaje de los
pacientes y disminucidn de secuelas.

Abordaje general

La mayor parte de neuropatias de este grupo, especialmente las metabdlicas, se
manejardn en el dmbito de atencion primaria. En la mayoria de los pacientes el principal
problema es el manejo del dolor que puede ser abordado con los protocolos generales
de atencion. En el caso de la neuropatia diabética, esta definido su abordaje dentro del
plan de atencién autondmico de diabetes, https://www.aragon.es/-/estrategia-de-

diabetes. En estos pacientes, la derivacién a la unidad/consulta especializada se
realizard en las situaciones que se precise una valoracién especifica que suponga un
beneficio para el paciente. La unidad/red sera consultora para presentaciones atipicas
(ej: plexopatia diabética, iatrogenia no habitual de algun farmaco etc..) que pueden
provocar dudas con otros procesos, o dificultad en el manejo de cuadros dolorosos
rebeldes al tratamiento a criterio del neurdlogo consultor. En estos casos, sera
fundamental la comunicacién fluida a través de la interconsulta virtual.

En el abordaje diagnostico de las neuropatias es fundamental el abordaje clinico y el
estudio neurofisiologico que definird el tipo de neuropatia (desmielinizante/axonal,
motora/sensitiva/, simétrica/asimétrica etc..), y permitird una “orientacion eficiente”
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del resto de estudios paraclinicos (analitica, genética, estudios autondmicos, imagen
etc..).

A pesar de la gran cantidad de neuropatias existentes, el mayor peso sobre la
unidad/consultas monograficas, sera el grupo de neuropatias hereditarias, por su
diagndstico complejo debido a la gran heterogeneidad existente. Una vez
diagnosticados, la mayor parte de estos pacientes requerirdn seguimiento clinico y
medidas ortésicas segun el grado de discapacidad que presenten. La ubicacién del nivel
asistencial para su seguimiento dependera de las necesidades individuales de cada
paciente. En pacientes estables, el seguimiento se realizard por el neurdlogo de
asistencia ambulatoria de cada sector.

Se estiman unos 200-250 pacientes de asistencia directa sobre la unidad/red (28-
50/100000 hereditarias) (200 pacientes) y el resto de pacientes con neuropatia que
requieran valoracion especifica, la mayoria serdn consultas no presenciales remitidas
por otros profesionales (PENTIEN 2016).

Manejo general de las neuropatias hereditarias*>-*’

A pesar de que existen multiples genes implicados, diferencias notables a nivel clinico y
neurofisioldgico, asi como en los mecanismos fisiopatoldgicos de las distintas formas de
las neuropatias hereditarias, los déficits son lo suficientemente uniformes para
proponer una aproximacion global a este grupo de pacientes, sin dejar de tener en
cuenta la singularidad de cada una de estas entidades clinicas individuales que pueden
requerir distintas medidas de seguimiento o terapéuticas.

La enfermedad de CMT es una enfermedad crénica y aunque no existe tratamiento
modificador de la enfermedad, existen multiples tratamientos que permiten ayudar
desde el punto de vista sintomatico y funcional: se recomienda que los pacientes sean
manejados por un equipo multidisciplinar que incluya neurélogo, neurofisiélogo,
rehabilitador, fisioterapeuta, terapeuta ocupacional, técnico ortopeda, traumatdlogo y
genetista.

Consejo genético

En este subgrupo, la participacién del Servicio de Genética es fundamental. Su papel
puede dividirse en tres categorias fundamentales: diagndstico genético, estudio en
presintomaticos, y consejo preconceptivo.

Aspectos ortopédicos

La intervencion ortopédica se contempla en la escoliosis, displasia de cadera y
deformidades de pie y tobillo, siendo estas ultimas las mas frecuentes. Entre ellas
destacan los dedos en martillo, el pie cavo, y la deformidad en varo.

e Manejo conservador
Incluye la terapia fisica, terapia ocupacional, uso de ortesis y ayudas fisicas. El objetivo
de estas terapias es favorecer el control de la postura, prevencién de caidas,
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conservacion del rango de movimiento para prevenir contracturas, entrenamiento en el
uso adecuado de ayudas fisicas, y la prevencién del deterioro secundario.

La terapia ocupacional tiene su indicacion fundamental en pacientes con debilidad distal
de EESS y limitacion del rango de movimiento.

Los pacientes con CMT desarrollan frecuentemente estrategias compensadoras de la
debilidad y el trastorno sensitivo distal mediante el uso de la musculatura mas proximal,
modificando el patrén de marcha. El uso de férulas antiequino puede reducir
significativamente la necesidad de esas compensaciones proximales, y mejora el control
de las EE en la marcha. Después de la prescripcion de las ortesis, el paciente debe recibir
un entrenamiento para el uso adecuado, asi adaptarse y normalizar la biomecdnica
durante la marcha, maximizando su funcién y evitando movimientos compensadores.
Ademas, deben recibir educacién en la prevencién de lesiones secundarias. Existen
diferentes tipos de dispositivo AFO (Ankle-Foot Orthosis, Ortesis de Tobillo y Pie) y la
eleccion del mas adecuando para cada paciente es una decision que debe
individualizarse. La educacion en el uso adecuado y prevencion de lesiones es
fundamental para asegurar una correcta adherencia al uso de estas ortesis.

e Manejo quirurgico

La decision de intervencion viene determinada por la edad del paciente y la gravedad
de la deformidad, y el objetivo es prevenir un mayor deterioro posterior. Existen tres
técnicas principales: procedimientos de partes blandas (ej. alargamiento de tenddn
aquileo, liberacion de la fascia plantar, transferencias de tendones musculares),
osteotomias y fusiones/artrodesis.

Los objetivos quirdrgicos son realinear las articulaciones, corregir las deformidades
dseas y equilibrar los musculos, y requieren un alto grado de individualizacidn. La cirugia
para las deformidades del pie es comun en pacientes con CMT, pero se carece de una
revision sistematica. Algunos informes recientes han sugerido procedimientos
minimamente invasivos tempranos que incluyen fasciotomia plantar, alargamiento del
tenddn de Aquiles, transferencia del peroneo largo al quinto metatarsiano, la
transferencia del tenddny la correccién de dedo en martillo pueden preservar la utilidad
de los aparatos ortopédicos y reducir la necesidad de cirugia adicional. La cirugia
reconstructiva en etapa tardia generalmente incluye procedimientos escalonados de
alargamiento o transferencia de tendones, osteotomias y artrodesis. En las formas mas
graves de CMT, puede ser necesaria la correcciéon ortopédica de la deformidad de la
columna vy la displasia de cadera.

Las neuropatias son un importante problema de salud por su prevalencia, por ser el
identificativo inicial de enfermedades potencialmente graves, por la discapacidad que
producen, y por los intensos y dificiles de tratar sindromes dolorosos que las acompafan.
Se expone a continuacion el proceso de abordaje de la red en este grupo de pacientes.
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Objetivo

Mantener la funcionalidad, disminuir la morbimortalidad y mejorar el prondstico y la
calidad de vida de las personas con neuropatias hereditarias y otras neuropatias
complejas

Descripcion del Proceso clinico

Se indican a continuacion todas las fases en las que el paciente tiene contacto con el

sistema sanitario

6.3.1. Fase de Screening:

1.

Objetivo: Deteccion precoz de los sintomas y derivacion de aquellos pacientes que
puedan beneficiarse de una atencion especializada para poder realizar un
diagndstico en las primeras fases de la enfermedad, mejorando el prondstico del
paciente.

Entrada al Subproceso:
Desde Atencidn Primaria: Es la puerta de entrada general en estos pacientes. Dado

que la neuropatia y la valoracion de alteraciones sensitivas es uno de los 5 motivos
mas frecuentes de consultas neuroldgicas en atencion primarial’, es importante
establecer una estratificacidon de la neuropatia para realizar un correcto abordaje y
remitir al paciente a un nivel de atencion especializada si va a obtener un beneficio
adicional respecto a la atencién por su equipo de atencién primaria. Para ello, una
vez que se sospecha una neuropatia (sintomas/signos de alerta, historia clinica,
exploracion), ésta puede clasificarse bien por la distribucién de los sintomas clinicos,
bien por la modalidad de la afectacidn clinica (tabla 2).

Tabla 2. Estratificacion de las neuropatias en la evaluacion clinica

Clasificacion distribucion sintomas clinicos

Clasificacion modalidad afectacion clinica

e Neuropatias Longitud-dependientes

Neuropatias motoras

¢ Neuropatias Longitud-independientes

Neuropatias sensitivas

e Neuropatias Multifocales

Neuropatias autondmicas

e Neuropatias con combinacion
modalidades

varias

El patron mds frecuente de afectacion es la polineuropatia longitud-dependiente. Es
importante reconocer sus caracteristicas (tabla 3) para detectar patrones atipicos
gue requieran una valoracion especializada. El desarrollo de sintomas en manos y
pies al mismo tiempo es atipico en una polineuropatia diabética longitud
dependiente y debe indicar que pueda coexistir un sindrome de tunel carpiano u
otra causa alternativa de neuropatia. La afectacién precoz de déficit en la
propiocepcion en un paciente (ataxia en la marcha, inestabilidad con ojos cerrados),
requieren evaluacion adicional de afectacion columnas posteriores (ej. Déficit de
vitamina B12) o de una ganglionopatia sensitiva (ej: sindrome de Sjégren, sindrome
paraneopldsico). Este patrén tampoco se observa en las neuropatias longitud-
dependientes.
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La mayor parte de las neuropatias periféricas son longitud-dependientes, de
predominio modalidad sensitiva, con afectacion leve-moderada sin limitaciones
funcionales importantes. Este tipo de neuropatias deben evaluarse y atenderse de
forma general en atencion primaria.

Tabla 3. Principales caracteristicas de las neuropatias longitud-dependientes por su clasificacion
por la distribucién clinica. Ayuda en el examen clinico

Neuropatias Longitud-dependientes

Afectacion Simétrica

Inicio sintomas parte mas distal del nervio (ej. pie...)

Sintomas sensitivos (positivos o negativos) preceden debilidad motora

Los sintomas evolucionan de una forma ascendente en las piernas

La presentacion de sintomas en las manos no suele desarrollarse al mismo tiempo que en las
piernas (suelen hacerse evidentes cuando los sintomas en EE.ll."ascienden alrededor de la rodilla)

Puede no presentar nunca afectacion en EE. SS.*

La sensibilidad propioceptiva esta relativamente respetada en afectacion leve-moderada (se
observa en las neuropatias muy avanzadas)

*(EE.II: extremidades inferiores, EE.SS: extremidades superiores)

La etiologia en las neuropatias longitud-dependientes suele hallarse en el 74-82% de
los casos con el abordaje de la historia clinica, test auxiliares (ENG-EMG)? y estudios
seroldgicos®®. La Academia Americana de Neurologia publicé las recomendaciones
para la evaluacion de las neuropatias de afectacion leve-moderada, simétricas, de
predominio sensitivo, longitud dependientes*® (tabla 4). En un 20-25% de estas
neuropatias el diagndstico no puede establecerse, pero la historia natural de este
tipo de neuropatias es una progresion lenta que de forma improbable provoca grave
discapacidad.

Tabla 4. Estudios seroldgicos y recomendaciones en la evaluacion de las neuropatias periféricas

crénicas longitud-dependientes
Recomendaciones evaluacién neuropatia periférica longitud-dependiente (AAN)*®

e Hemograma, funcion renal y enzimas hepaticas

e VSG (Pedir ANA si se acompafia neuropatia ojo/boca seca)

e  Glucemia y hemoglobina glicosilada
e T4

e  Proteina monoclonal

e Vitamina B12 (con acido metilmaldnico)

e Siregidn endémica o existe factor de riesgo (Serologia Borrelia, VIH)

e  Historia familiar sobre neuropatia periférica, pies cavos, dedos en martillo

2 La ENG valora la funcionalidad e integridad de las fibras A beta gruesas mielinizadas. No valora la fibra
fina (fibras Cy fibras finas mielinizadas A delta). Por tanto, un ENG normal no excluye una neuropatia de
fibra fina en un paciente con sintomas (dolor importante, pérdida sensibilidad y disautonomia). En casos
de neuropatias longitud-dependientes de afectacion leve-moderada, no limitantes funcionalmente, en la
gue existe escasa incertidumbre clinica (ej: clasica neuropatia diabética en paciente diabético conocido),
el ENG puede no ser necesario).
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La presentacién de neuropatias con sintomas sensitivos y/o motores con un patrén
longitud-independiente (afectando la parte proximal y distal de las extremidades),
sugiere una poliradiculoneuropatia. En estas neuropatias los RMP (reflejos
miotaticos profundos) estdn reducidos o ausentes.

La afectacién multifocal es infrecuente. La Poliradiculoneuropatia y las neuropatias
multifocales tienen etiologias con un diagndstico diferencial distinto a las longitud-
dependiente (etiologia inmunomediada, vasculitis, paraneopldsicas, amiloidosis,
sarcoidosis etc..). Estos pacientes deben ser valorados por atencién especializada.
También aquellos con sintomas/signos motores puros o autondmicos, asi como
cualquier paciente con sintomas de inicio agudo o subagudo (tabla 5).

Tabla 5. Criterios de consulta/derivacion a Consulta Neurologia

e Inicio agudo* o subagudo de los sintomas
e Rapida progresion sintomas Independientemente del patrén de distribucion
e Neuropatias funcionalmente discapacitantes ] o modalidad clinica afectada

e Longitud-independientes (Poliradiculoneuropatia)
e  Multifocal

e  Predominio motor
e Asociada a disautonomia grave

*(En el caso de debilidad motora aguda/subaguda, se recomienda atencién en los servicios de
urgencia)

Una vez evaluados los pacientes y estratificados clinicamente, si hay una sospecha
clinica de neuropatia que requiera una valoracion por atencién especializada (tabla 5)
se realizara derivacion a Neurologia del sector a través de la interconsulta virtual,
indicando en el texto los sintomas clinicos y valoraciones realizadas.

2. Desde especialidades Clave: Rehabilitacion, Neurofisiologia, o los servicios de

Neurologia de otros sectores que remiten a un paciente a la unidad de referencia para
segunda opinion o consulta sobre manejo terapéutico u otras cuestiones.

e Derivacién a Unidad/consulta multidisciplinar:
1. Desde Atencién Primaria: Tras la interconsulta virtual, el neurdlogo consultor

indicard una cita presencial en la consulta de Neurologia general de su sector
sanitario para realizar una evaluacién antes de 8 semanas desde la respuesta a la
interconsulta. Tras la visita presencial, si se confirma la sospecha diagndstica y el
neurdlogo estima necesidad de seguimiento especifico, se derivard a la
consulta/unidad de Neuromuscular de referencia (cita en agenda o a través de
interconsulta interhospitalaria). Se indicara en la HCE del paciente las pruebas
realizadas y los sintomas clinicos. La citacién en las consultas especificas se realizara
en las 8 semanas siguientes tras la solicitud de consulta segun la prioridad. No
obstante, en los casos que se requiera una atencion preferente se podra gestionar
una valoracién en plazos mas ajustados a la prioridad clinica de cada paciente (ver
esquema del proceso clinico-CVD).
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2. Desde especialidades clave: Los servicios anteriormente indicados podran derivar

directamente a la unidad/consulta ante una sospecha segun los criterios
establecidos (tabla 5). Se indicara en HCE del paciente las pruebas realizadas y los
sintomas clinicos. De forma general, si la progresién de los sintomas no es
aguda/subaguda, se realizard la interconsulta, con la consulta de Neurologia
ambulatoria de su sector.

6.3.2. Fase de diagnéstico, planificacion de la atencidn e inicio del tratamiento
e Objetivo:
e Confirmacion del diagndstico, informacion
e Evaluacion de situacion del paciente y deteccion de necesidades
e Planificacion del seguimiento acorde a las necesidades del paciente a través de
la elaboracion de un plan de intervencion individualizado

e Primer contacto Unidad:
La primera consulta de un paciente la dividimos en 2 visitas separadas entre ellas 2-8
semanas con el objetivo de realizar un diagnéstico de confirmacién y aquellas pruebas
necesarias para iniciar el tratamiento lo mas precoz posible y planificar un adecuado
seguimiento del paciente. Algunos pacientes derivados pueden tener un diagndstico
genético ya establecido, bien por ser caso indice y haberse estudiado en consultas de
neurologia general, o por ser diagnosticados a raiz del diagndstico de un familiar.
Estas visitas podrian definirse como:

o 12 visita de valoracidn/confirmacion diagndstica

o 12 visita complementaria de finalizacidon estudio/confirmacién, plan de

tratamiento y seguimiento).

Los estudios realizados en ellas dependeran segun el paciente acude con un diagnéstico
neurofisioldgico/clinico/genético realizado o no, o si se trata de una segunda opinién
derivada de un nodo de la red con las evaluaciones y pruebas complementarias
realizadas e indicadas en el informe clinico incluido en HCE.
Los profesionales implicados en las dos primeras visitas seran:

e Enfermera

e Neurdlogo

o Neurofisiélogo

e Rehabilitacion (segun situacion clinica del paciente)
En el paciente remitido a la unidad el primer dia, segin las pruebas realizadas
anteriormente, se valorara la posibilidad de gestionar pruebas neurofisioldgicas u otro
tipo de pruebas para su realizacién en la primera visita. En el primer contacto, el
paciente es acogido por la enfermera responsable que abre la historia clinica del
paciente y realizard la valoracién del paciente. Tras la primera valoracién del paciente
por el neurdlogo, se gestionaran las citas de las pruebas de confirmacion/exclusion y de
las visitas que el paciente precise. Se informara al paciente sobre las pruebas a realizar,
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aspectos organizativos y de accesibilidad a la unidad. En estos pacientes, el estudio
neurofisioldgico es parte clave del diagndstico, si éste no es realizado el primer dia se
gestionara su cita, facilitando visitas de acto Unico. Se realizara ese primer dia la
apertura del plan de intervencion del paciente. Como se ha indicado anteriormente, la
apertura del plan, enviard una alerta al equipo de atencién primaria, indicando que el
paciente tiene un plan de intervencién elaborado que puede consultar para garantizar
la continuidad asistencial.

e Confirmacion diagndstica y Planificacion de la atencion. Inicio del tratamiento.
Elaboracion del Plan de atencion individualizado:

En estos pacientes son de gran importancia los estudios analiticos y sobre todo
moleculares. Deben definirse los protocolos de solicitud de cada entidad, asi como el
circuito de solicitud y los laboratorios receptores de las analiticas. Se facilitard la
extraccion de analiticas y del estudio genético en la unidad/consulta de referencia.

En estos pacientes, en la mayoria de los casos sélo existe el tratamiento sintomatico y
rehabilitador. Se establecerd un contacto fluido con su médico de atencién primaria
para el manejo de los sintomas, especialmente el dolor. La enfermera gestora
colaborara con la enfermera responsable del paciente del EAP en aspectos de educacién
sanitaria y cuidados del paciente. En aquellos pacientes en los que exista un protocolo
de manejo de administracion y aplicacién del tratamiento (neuropatias hereditarias
tratables, ej: neuropatia transretina), se le indicard al paciente, las visitas de
seguimiento, controles que precisa y las alertas a tener en cuenta, asi como las pautas
de actuaciéon. En esta visita complementaria se incluird el plan de actuacién vy
tratamiento en el plan de atencidén individualizado. También se gestionaran las
citas/pruebas pendientes con otros profesionales de referencia que precise el paciente

6.3.3. Seguimiento
e Objetivo:

=  Mejorar la calidad de vida del paciente

=  Disminuir la morbimortalidad y mantener la funcionalidad

= Asegurar la continuidad asistencial

= Garantizar la accesibilidad a la unidad/consultas de neuromuscular
e Visitas de seguimiento:
Las visitas de seguimiento se realizardn segun una periodicidad individualizada en cada
paciente, incrementando o disminuyendo la cadencia de las citas, segun las necesidades
de cada paciente tal y como se haya definido en su plan de seguimiento. Se gestionaran,
en la medida de lo posible, visitas de “acto Unico” para evitar desplazamientos
innecesarios. La atencion por parte de los distintos profesionales de cada visita se
ajustard a las necesidades y situacidn de cada paciente. En los pacientes que se estime
necesario se realizard la valoracion por parte de rehabilitacion, asi como del servicio de
genética.
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Se realizard una coordinacién con los servicios de Traumatologia para la valoracion de
los pacientes en los que se plantee el tratamiento quirlrgico, asi como los circuitos que
el servicio de rehabilitacion establezca para las necesidades ortopédicas de los
pacientes.

El control y manejo de los distintos sintomas que presente el paciente guiard el
seguimiento, adaptandose a las necesidades percibidas en cada momento. La enfermera
gestora del paciente definird las necesidades de autocuidado de los pacientes,
estableciendo los contactos que estime necesarios con los profesionales de atencién
primaria, para garantizar la continuidad asistencial y un correcto seguimiento. Asimismo
realizard contacto con el trabajador social en los casos que detecte esta necesidad.

Los pacientes podran requerir valoracidon por otras especialidades no integradas en la
unidad/consulta de Enfermedades Neuromusculares en funcidén de si presentan
afectacién de otros drganos (p.ej. oftalmologia, ORL, etc.).

6.3.4. Manejo de las complicaciones y deterioro clinico
e Objetivo:
= Atencion integral y manejo adecuado de los sintomas en la fase avanzada de
la enfermedad
= Respeto a las preferencias del paciente
» Acompafiamiento paciente/familia

Los pacientes con neuropatias crénicas suelen tener de forma general una lenta
evolucidn, por lo que su manejo y complicaciones dependeran de los distintos procesos
de enfermedad que se presenten a lo largo de su vida. La discapacidad sera el uno de
los principales handicaps que complicaran la calidad de vida en la fase avanzada de la
enfermedad. El abordaje se ajustara a las necesidades/preferencias de cada paciente
expresado e incluido en su plan de intervencién. En esta fase el contacto con atencidn
primaria y cuidados paliativos debe ser estrecho, facilitando la comunicacién para el
correcto manejo del paciente.
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Esquema del Proceso Clinico-Cadena de valor (CVD)

Screening
1. A. Primaria

2. Alerta sintomas/signos
sugestivos*

3. Revisidn farmacos/
exposicion 4 ultimas
semanas

4. Antecedentes familiares
5. Categorizacion clinica de
neuropatia: Estratificacion:
distribucién/modalidad
sintomas

6. Derivacién/contacto
Neurologia sector
Interconsulta virtual. Cita
Neurologia 4-8 semanas)
segun sospecha clinica.
(Criterios de derivacion)

7. Si confirmaciéon NRL
sospecha clinica y cumple
criterios derivacion Unidad
referencia/consulta
especifica (4-8 semanas
segun prioridad)®

Diagnéstico

1.Apertura HCE por Enfermera
Gestora

2.Visita Neurdlogo (arbol
genealdgico/clinica/exploracién)
3. Realizacién ENG segun
prioridad/factibilidad mismo dia
3.Solicitud pruebas si sospecha
clinica sugestiva (alta
resolucion)
4.Valoracién/evaluacién
resultados

5.Confirmacién diagnostica y
apertura PLAN INTERVENCION
6.Gestion enfermera pruebas
preparacion

Preparacién
1.Valoracién

enfermera
2.Screening
3.Valoracién
Especialistas UC/red
para establecer plan
intervencion y pauta
de seguimiento
4.Derivacién T.social/
Psicélogo si precisa
5.Realizacion pruebas
6. REALIZACION PLAN
INDIVIDUAL
MULTIDISCIPLINAR

Intervencién
1.Tratamiento
sintomatico/etioldgico
indicado

2.Pautas tratamiento
rehabilitador
(logopedia,fisioterapia,
terapia ocupacional etc.),
segun necesidades

3. Informacioén genética
segun resultado y consejo
genético si precisa
4.Valoracidn Psicologo si
precisa

5.Gestion citas de
seguimiento

6. Informacién acceso
complicacién/otras vias de
comunicacién

Seguimiento
1.Acogida Enfermera/
valoracion

2.Visitas establecidas
acto Unico si se precisa
otro especialista

3. Abordaje RHB si se
precisa/traumatologia
4.MODIFICACIONES
PLAN INTERVENCION
5.Necesidad cuidados
domicilio si se precisa
6.Soportes domiciliarios
(gruas,silla ruedas, etc)
si se precisa

7. Intervencion social si
se precisa

Manejo
complicaciones/
deterioro clinico
1.Manejo dolor,
t.autondmicos/otros
2.Circuito contacto
paciente/ EAP/red
ante posibles
sintomas urgentes
3.indicar cambios de
situacién en Plan de
intervencién y
manejo

*Alerta sintomas/signos sugestivos neuropatia: sintomas sensitivos (parestesias, hormigueos...), neuropéticos (dolor urente, quemazon), sintomas autonémicos (impotencia,
hipotensién ortostatica, hiperhidrosis, anhidrosis...)/Signos: (examen detallado incluyendo fuerza, sensacidn, reflejos y marcha) (atrofia, hipo/arreflexia, hipoestesia, etc..)
&Prioridad: (toxico-infeccioso:<1 sem-urgencias segln progresion sintomas)/(hereditario-resto:4-8 semanas) (debilidad motora aguda/subaguda: derivacion urgencias)
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Screening

Diagndstico

Preparacion

Intervencion

Seguimiento

Complicaciones/Deterioro/final vida

Paciente informado/
Participacion

1.Explicacidn sospecha proceso neuroldgico e

informacion cuidados

2. Informacién Derivacién/contacto centro/nodo
para confirmacidn diagndstica si cumple criterios

1.Acogida UC/red enfermera
gestora, informacion unidad

2. Informacion paciente pruebas
a realizar

3. Informacion resultado pruebas
y diagndstico y sus implicaciones
4. Informacién enfermera
gestora de casos de las pruebas a
realizar y las indicaciones

1.Informacién enfermera
pruebas/analiticas/
especialistas que valoran al
paciente

2.Informacioén resultado
pruebas

3. Informacién Neurdlogo
situacion y PLAN
Intervencion/seguimiento
4. Acuerdo con el Paciente
sobre el PLAN de
intervencion
5.Informacién T.social si
precisa (gestion
dependencia/minusvalia/otr
as)

1.Informacién
tratamientos-efectos
secundarios
2.Informacién sobre
complicaciones
potenciales mas
frecuentes

3. Consejo genético si
existe diagnostico
genético

4. Informacioén sobre
pautas de
rehabilitacion si precisa
5.Informacioén gestion
citas

1.Informacién Situacion evolutiva
y opciones de modificacion de
tratamientos

2.Informacidn sobre posibles
complicaciones

3. Informacién sobre
gastrostosmia si precisa y manejo
misma paciente/familia/cuidador
4.Informacion sobre ensayos
clinicos si existiera alguno en
marcha

5.Informacién sobre ortesis o
ayudas movilidad si precisa

1.Informacidn aspectos control
sintomas (*dolor) y sintomas
sugestivos de posible
descompensacion

2. Informacion sobre pautas de
actuacion y circuitos ante situaciones
complicaciones

3.Informacidn sobre eleccion de lugar
y tipo de cuidados

4. Informacién familia manejo de
sintomas y cuidados

Informacién clinica
integrada-compartida
#(otras segun protocolo)

*(Plan individualizado accesible
en un visor del curso clinico)

1.Recogida datos médicos en OMI/HCE accesible

todos niveles asistenciales

1.Inclusién informacién HCE
enfermera gestora/Responsable
2. Solicitud/resultados pruebas
diagnosticas (ENG-EMG/
analiticas/genética)#
3.Apertura Plan intervencion en
HCE/aviso OMI

4. Gestion enfermera del caso
para la elaboracién plan
intervencion (fase preparacion)

1.Realizacion PLAN
intervencion y seguimiento
en HCE por todo el equipo
2. Aviso medico A.primaria
existencia PLAN (automatico
en OMI)

1.Resultado de pruebas
y tratamientos en HCE
2 .Gestion citas en HCE
3.Actualizacién PLAN
incluye plan
complicaciones
potenciales y manejo
tto sintomatico/etiolog

1.Resultados analiticas y pruebas
de seguimiento
2.Modificaciones Plan HCE.

1.Actualizacion PLAN/ con pautas de
manejo/ de sintomas

2. Informacion del plan de contigencia
para AP/061 etc.. en caso de
complicacién urgente

PLAN PERSONAL EN HCE*(accesible AP-Especializada-ESAD)

Accesibilidad

1.Derivacién interconsulta electrénica HCE

2.Cita  presencial (4-8
Neurologia sector segun prioridad)

semanas

consulta

3. Acceso urgente debilidad motora aguda

(servicio urgencias)

1.Visita UC/red <1 sem/4-8
semanas (segun prioridad)
2.Realizacién estudio ENG segun
prioridad clinica y analiticas
bésicas mismo dia

3. Realizacién estudio ENG entre
2-4 sem en acto Unico otras
pruebas

3. Valoracién Enfermera acto
unico

4.Acceso a pruebas 2-8 semanas
(valorar acto unico con ENG y
analiticas)

5. Acceso estudio genético etc)

1.Realizacion pruebas
gestionadas (acto unico)
2.Enfermera Gestora
acompaiia proceso
3.Interconsultas HCE para
dudas Neurdlogos/otros
especialistas red en
elaboraciéon PLAN
4.T.social, gestion ayudas

1. Sistema acceso
rapido comunicacion
EAP-Unidad
(Interconsulta
virtual/teléfono) y
paciente/familia
Unidad (Correo
electrénico/teléfono)
2. Realizacién visitas
acto unico segun
gestion citas

1.Seguimiento enfermera gestora
casos (tf/presencial)

2. Seguimiento acto Unico
U.Multidisciplinar pautado

3. Sistema acceso rapido
comunicacién médico AP-Unidad
y paciente/familia Unidad

4. Visitas domiciliarias AP si
precisara

5. Sistemas de soporte
deambulacién/otros si
precisa(T.social/rehabilitacién:fac
ilitar circuitos)

1.Acceso urgente a la unidad para
manejo complicaciones

2.Plan de contingencia acceso a
profesionales en caso de festivo/fin
de semana

3.Seguimiento domiciliario AP
4.Soportemateriales/tratamiento de
dolor
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Valoracion de otros circuitos asistenciales

Determinados circuitos asistenciales deben estar definidos para poder atender al

paciente en caso de ser necesarios. Se definen 2 tipos de circuitos asistenciales:

1.

Circuitos Diagnosticos:

Son aquellos circuitos que se precisan para completar el diagndstico del paciente. Tanto

en la unidad, como en las consultas de la red periférica deben estar definidos, y con el

procedimiento establecido. Los principales son:

O

Circuito de analiticas para aquellas solicitudes especificas que puedan conllevar
asociado un circuito diferente al estandar de analiticas generales

Circuito de derivacion a especialidades claves: Traumatologia, etc.

Diagndstico neurofisioldgico: Se estableceran tiempos de atencion y la gestion de las
citas, en los nodos que no dispongan de neurofisiologia en su centro

Diagndstico por imagen: Se estableceran los tiempos de atencion y la gestidon de citas
para las pruebas de imagen en estos pacientes, de forma que su realizacién no
retrase el diagnodstico.

Estudio histolégico (musculo, nervio y piel): Se definira en cada sector sanitario el
circuito de realizacion y transporte de las muestras para estudio histolégico de
musculo, nervio y piel. Cuales seran los servicios implicados en su realizacidon y los
tiempos para la misma. Para las muestras de musculo y nervio, todas las muestras
se remitiran desde los servicios de anatomia patoldgica al servicio de anatomia
patoldgica del hospital Miguel Servet. Todos los sectores deben incorporar los
criterios de indicacion de biopsia definidos, con la prioridad establecida (anexo 2).
Diagndstico molecular: Se definira el circuito de diagndstico molecular con los
centros de referencia.

Circuito de genética: Se establecerd para aquellos pacientes con neuropatias
hereditarias que precisen diagnostico genético, estudio en presintomaticos, y
consejo preconceptivo.

Circuitos terapéuticos:
Circuito de farmacia: Cada sector sanitario definira el circuito de dispensacion de los

farmacos de dispensacion hospitalaria

Alta del Proceso asistencial

Se considera que el paciente sale del proceso, por traslado paciente a otro sector o

comunidad, a peticién del paciente, por curacién/resolucion o por fallecimiento.
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6.4. CIRCUITO DE ATENCION AL PACIENTE CON MIOPATIA NO INMUNOMEDIADA

Las miopatias son enfermedades en las que existe una afectacién primaria funcional o
estructural del musculo esquelético. Afectan a los canales, la estructura o el
metabolismo del musculo esquelético. Su complejidad puede inducir a errores en la
identificacion retrasando el diagndstico, y en la codificacion de las miopatias en los
registros, observandose variaciones en las prevalencias de un pais a otro®. La
heterogeneidad de este grupo de enfermedades dificulta su diagndstico y su abordaje
global. Estas enfermedades pueden ser hereditarias o adquiridas (tabla 6). Su principal
sintoma es la debilidad, acompafiada de otros sintomas como mialgias, contracturas,

calambres, etc.
Tabla 6. Clasificacion General de las principales miopatias

HEREDITARIAS
DISTROFINOPATI{AS: DMD (Duchhenne)/BMD (Becker) INFECCIOSAS
MIOTONICAS: TIPO | (STEINERT) (la mas frecuente) VIRAL BACTERIANA
FACIOESCAPULOHUMERAL (FSH) Influenza Leptospirosis
DISTROFIA CINTURAS (LGMD) Dengue Lyme
CONGENITAS HIV, HTLV1 Piomiositis
- - - PARASITOS Tuberculosis
Sin malformaciones Con malformaciones cerebrales: L .
Triquinosis Legionella
cerebrales: Fukuyama CM ] Tifus
Merosinopatia Enfermedad Ojo/cerebro/Mdsculo Toxoplasmosis
ENDOCRINAS

CM (miopatias congénitas)
CM con espina rigida
Miopatia de Ulricht

Enfermedad Walker-Marburg

CANALOPATIAS

Paralisis Periodicas (PP)
PP Hipokaliémica

PP Hiperkaliémica

S. Andersen-Tawil

PP Tirotdxica

Miotonias Congénitas
Becker CLCN1 (7q34) (AR)

Thomsen CLCN1(7q34) (AD)
Schwartz-Jampel HSPG

Von Eulenburg SCN4A (17923

Acromegalia
Miopatia Corticoidea
Déficit proteina transportadora

Hipotiroidismo
Hipertiroidismo
Hipoparatiroidismo
Hiperparatiroidismo

METABOLICAS

TOXICAS
D-penicilamina Colchicina
AZT Estatinas
Corticoides Alcohol
METABOLICAS
Diabetes

Hipertermia maligna

Enfermedad Pompe
Enfermedad de Cori
Enfermedad Mac Ardle

Enfermedad de Tauri
Déficit de carnitina
Déficit de CPT I

MITOCONDRIALES

o MITOCONDROPATIAS

MELAS, MERRF, KERNS-SAYRE

Lo fundamental

ante una enfermedad muscular es conocer y reconocer su

sintomatologia, identificar la existencia de una miopatia y determinar su causa (bien sea
heredada o adquirida). Finalmente se debe detectar rapidamente al paciente con riesgo
vital por afectacién faringea, respiratoria o cardiaca y manejar a cada paciente en el
entorno mas adecuado a su tipo de proceso y necesidades.

En este apartado nos referiremos principalmente a las miopatias hereditarias. Las
inmunomediadas han sido consideradas de forma aparte en el apartado 5.2. por precisar
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un abordaje diferente. En las miopatias adquiridas (infecciosas, tdxicas, asociadas a
enfermedades endocrinas), es importante conocer su etiologia y manejo, que
generalmente se realiza actuando sobre la causa primaria o retirando la exposicidén en
el caso de un téxico o farmaco. La mayoria de las miopatias adquiridas se abordan en
atencion primaria, urgencias y hospitalizacion.

Miopatias hereditarias (tabla 6):

Son un conjunto heterogéneo de enfermedades que tienen en comun su complejidad
diagndstica, su cardcter cronico, el alto grado de discapacidad que presentan la mayor
parte de ellas en algin momento de su evoluciéon, y la necesidad de un abordaje
multidisciplinar en su estudio, seguimiento y manejo de las complicaciones asociadas.
En la literatura no son muchos los estudios epidemiolégicos que hacen referencia a las
miopatias hereditarias, y sus resultados son muy variados (anexo 6). La mayor parte de
los trabajos se focalizan en las distrofias musculares (DM)°%->4, El &mbito geografico es
fundamental para explicar estas diferencias, pero también la falta de homogeneidad en
la metodologia utilizada. A continuacidn, se revisan los aspectos mas importantes de los
principales subgrupos de miopatias hereditarias:

1. Distrofias musculares (DM)
2. Miopatias congénitas (MC)
3. Canalopatias

4. Miopatias metabdlicas

5. Miopatias mitocondriales

e Distrofias musculares®->°
Las DM son “enfermedades raras” del musculo, genética y bioquimicamente
heterogéneas, que comparten sintomas clinicos. La prevalencia oscila entre 20 a
25/100000 habitantes/afio®!. Se caracterizan por una debilidad muscular progresiva,
gue afecta a la musculatura de extremidades, axial y facial en distinto grado (también a
los musculos respiratorios, cardiacos y de la deglucion). Por su afectacién en las
proteinas de soporte y de la membrana muscular comparten “hallazgos patolégicos
distréficos” en la biopsia muscular, observandose degeneracion (con necrosis) de las
células musculares y fibrosis. Algunos pacientes pueden presentar signos inflamatorios
(disferlinopatias). Tienen una afectacion multisistémica y requieren un seguimiento por
parte de diversos especialistas de forma coordinada (neurologia, cardiologia,
neumologia, endocrinologia, rehabilitacion etc.) a lo largo de toda la vida del paciente.
Entre las DM destacan por su prevalencia (fig.6):

* La distrofia miotdnica de Steinert

* Las distrofinopatias (Duchenne y Becker)

* La distrofia facioescapulohumeral

* El heterogéneo grupo de las distrofias musculares de cinturas.
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Fig. 6. Espectro clinico de las principales miopatias hereditarias®’: Miopatias Distréficas (MD) y
miopatias congénitas (MC) “no distroficas”

MIOPATIAS DISTROFICAS
Congenital MD
Dystrophinopathies
)
Myotonic MD

Limb-girdie MD(LGMD) ‘Emery-Dreifu ss MD

Facioscapulohumeral MD (FSH)
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Proximal motor weakness
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1
;
1
X Welander/Nonaka myopathies
1
1

Myofibrillar myopathies

Congenital myopathies

‘
MIOPATIAS NO DISTROFICAS

(No se incluyen en este cuadro, miopatias metabdlicas, canalopatias ni mitocondriales)

La distrofia miotonica de Steinert (distrofia miotonica tipo 1, DM1) es la miopatia
mas frecuente del adulto, con una prevalencia aproximada de 0,5-18,1
casos/100.000 habitantes. Con una herencia autosémica dominante, producida por
la expansidn de tripletes CTG en el gen DMPK, su fenotipo se caracteriza por un
conjunto de sintomas que incluyen debilidad, atrofia muscular distal y facial,
miotonia, cataratas, diabetes, hipogonadismo, sintomas respiratorios,
gastrointestinales y arritmias cardiacas. Se presenta de forma congénita, infantil,
juvenil, en el adulto o de forma tardia. La debilidad en la DM1 es de predominio
distal; también se afectan los musculos del cuello, de la cara, de la masticacion,
deglucién y fonacion. Tiene un curso lentamente progresivo que se estima en un 1-
3% anual. Los pacientes presentan con frecuencia déficits cognitivos que se
incrementan en el curso de la enfermedad. Presentan una importante variabilidad
fenotipica, incluso entre individuos de una misma familia.

La distrofia de Duchenne (DMD) tiene una prevalencia de 1,7 a 4,2/100000 y la de
Becker de 0,4-3,6/100000. La enfermedad de Duchenne provoca una importante
discapacidad con una pérdida de la deambulacion (curso natural de la enfermedad),
a los 12 anos. Tienen afectacion respiratoria importante en el curso evolutivo de la
enfermedad. La causa principal de muerte es cardiaca.

La distrofia facioescapulohumeral (FSH) tiene una prevalencia de 3,2 a 4,6/100.000
habitantes y un patrén de herencia autosémico dominante. Suele manifestarse en
la juventud, aunque existen formas de inicio mas tardio y la penetrancia es variable.
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Su evolucién es muy lenta con periodos de estabilizacion. La esperanza de vida es
normal a pesar de que la incapacidad funcional es, a menudo, grave.

El grupo de las distrofias de cinturas (LGMD) tienen una prevalencia dificil de
calcular por su heterogeneidad y las variaciones geograficas de determinados
subtipos, pero se estima globalmente alrededor 2,27/100000. El creciente nimero
de genes objetivados y mecanismos genéticos implicados, hacen al clinico cada vez
mas dependiente de estudios moleculares y genéticos complejos para establecer el
diagndstico. Se caracterizan clinicamente por una pérdida progresiva de fuerza en la
musculatura de la cintura escapular y pelviana, acompanandose en algunos casos de
afectacion respiratoria y/o cardiaca. Su clasificacion es problematica, se agrupan
cldsicamente en LGMD autosdmica dominante (AD-LGMD, llamado “LGMD1”) y
autosdémica recesiva-LGMD (AR-LGMD, llamado ”"LGMD2"”), complementada por una
clasificacién basada en las proteinas involucradas y el defecto genético causante de
la enfermedad. Las LGMD abarcan mas de 30 subtipos genéticamente definidos>®
(anexo 7).

= Miopatias congénitas (MC) (miopatias no distroéficas)

Son un grupo de miopatias hereditarias que se manifiestan en la infancia o etapas
tempranas de la vida con hipotonia y debilidad. Suelen presentar debilidad facial, ptosis
y oftalmoparesia. Algunos presentan insuficiencia respiratoria, afectacién cardiaca y
anormalidades esqueléticas. La debilidad en estos cuadros es bastante estable o muy
lentamente progresiva, con predominio distal (fig.6). Su prevalencia es muy baja, se ha
estimado entre 0,6-2/100000°%>7>8, Se producen por alteraciones en las proteinas del
aparato muscular contractil. Se definen por los hallazgos histoquimicos “estaticos”, y/o
por los cambios ultraestructurales observados en la biopsia.

Se consideran miopatias pediatricas, pero muchas se manifiestan en la edad adulta y
gran parte de ellas reciben un diagndstico erroneo, estableciéndose el diagndstico de
forma tardia, por lo que es importante tenerlas en cuenta en el abordaje de un paciente
adulto, para evitar tratamientos inadecuados. Se desconoce su prevalencia en la edad
adulta, y sus caracteristicas clinicas no han sido estudiadas sistematicamente. Se han
descrito MC provocadas por variantes en RYR1, DNM2, ACTA1, BIN1, MYH78 y KBTBD13.
El gen mas frecuentemente implicado en las MC de inicio en la edad adulta es RYR1.
Tradicionalmente, las MC se han clasificado por sus hallazgos histoldgicos
(centronuclear, nemalinica, central core, multiminicore, desproporciéon congénita de
fibras...), pero cada subtipo histoldgico es genéticamente heterogéneo y se han
identificado mas de 25 genes. Una mayor determinacién de test genéticos y la apariciéon
de las nuevas técnicas de estudio genético, han permitido identificar en los Ultimos anos,
pacientes con variantes en genes que causan MC pero que carecen de las caracteristicas
histoldgicas y clinicas tipicamente asociadas con MC. Esto ocurre en miopatias
relacionadas con RYR1, en las que sélo un 40% presentan una miopatia central, mientras
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gque otros pacientes presentan hipertermia maligna o rabdomiolisis recurrente sin
alteraciones histopatoldgicas.

Un estudio reciente revisa el fenotipo de los pacientes adultos con MC y encuentra un
espectro amplio de sintomas®®, incluso pacientes que presentan solo sintomas
episddicos o hiperCKemia asintomatica. La mayoria (80%) presentaban debilidad fija,
con un curso lentamente progresivo y debilidad facial. La presencia de ptosis y
oftalmoparesia (2 caracteristicas clasicas de la MC), se objetivaron en un solo paciente.
La afectacién cardiaca se objetivd en una cuarta parte, y la respiratoria en el 72%. A
diferencia de los pacientes de inicio pediatrico, las elevaciones de CK fueron frecuentes
entre los pacientes con MC de inicio en adultos, probablemente debido a la mayor
proporcién de miopatia RYR1 entre estos pacientes.

No menos complejas en su expresion clinica, y en su diagnéstico y manejo son las
miopatias metabdlicas (en las que destacaria la enfermedad de McArdle y la
enfermedad de Pompe), las miopatias mitocondriales y las canalopatias (tabla 6).

* Miopatias metabélicas>®

Son un grupo de enfermedades hereditarias (la mayoria con una herencia AR) de inicio
generalmente en la infancia, pero pueden presentarse en cualquier edad. Se
caracterizan por alteraciones en las vias bioquimicas de almacenamiento, movilizacién
y utilizacion de los sustratos de generacion de energia muscular (tabla 7). Los sintomas
pueden ser sutiles. Los pacientes se presentan con intolerancia al ejercicio o
rabdomiolisis recurrente. La afectacion del musculo esquelético, cardiaco y musculo liso,
asi como la afectacidn cerebral y endocrina contribuyen a completar el cuadro clinico.

Tabla 7. Miopatias metabdlicas (Se muestran aquellas que puede presentarse en la edad adulta)
| wioPATAsmeTABOLCAS |
TRASTORNOS POR ALMACENAMIENTO DEL GLUCOGENO (GDS: GLYCOGEN STORAGE DISORDERS)

*  GDSTIPO 2: ENFERMEDAD DE POMPE

* GDSTIPO 3: ENFERMEDAD DE CORI-FORBES

*  GDS TIPO 4: ENFERMEDAD DE ANDERSEN

* GDSTIPO 5: ENFERMEDAD DE MICARDLE

* GDSTIPO 7: ENFERMEDAD DE TAURI

e GDSTIPO 9: DEFICIT DE FOSFORILASA KINASA

TRASTORNOS EN LA OXIDACION DE LOS ACIDOS GRASOS
*  DEFICIT DE CARNITINA PALMITOYLTRANFERASA 11 (CPT 1)
e DEFICIT DE ACYL-COENZIMA A DESHIDROGENASA DE CADENA MUY LARGA
e  DEFICIT DE ACYL COENZIMA A DESHIDROGENASA MULTIPLE
TRASTORNOS METABOLISMO PURINAS
*  DEFICIT DE MIOADENILATO DEAMINASA
ALTERACIONES MITOCONDRIALES

Como en anteriores grupos, el retraso en el diagndstico es frecuente y se precisa un
elevado indice de sospecha para diferenciar las miopatias metabdlicas de otras
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condiciones que se presentan de manera similar. Las pruebas de laboratorio estandar
pueden ser normales, especialmente entre episodios. La medicion de la actividad
enzimdtica y los test de secuenciacion genética son actualmente una pieza clave en el
diagnodstico de la mayoria de estas enfermedades. El diagndstico precozy preciso es muy
importante ya que existen tratamientos de remplazo enzimatico para alguna de ellas y
en otras, los pacientes podrian incluirse en los ensayos clinicos que se ofertan sobre
otras estrategias de abordajes para enfermedades metabdlicas y terapias génicas.
Ademas, estos pacientes requieren recomendaciones dietéticas y de habitos y estilos de
vida adaptados al tipo de enfermedad que presentan (tipo de dieta segun actividad
fisica, tipo de ejercicio fisico, evitar situaciones como el ayuno y otras, que predispongan
a una crisis, etc..).

Aunque todas ellas son enfermedades raras, colectivamente son frecuentes. La
enfermedad de Pompe y la de McArdle se estiman que afectan alrededor de 1/40000
personas>. Sin embargo, estas estimaciones son objeto de debate, especialmente por
la relevancia que se establece de mutaciones aparentemente patdgenas en individuos
asintomaticos o paucisintomaticos, y la deteccién de un nimero creciente de personas
“en riesgo” con las técnicas de diagndstico genético. Es importante tener ambas
enfermedades presentes para establecer un diagndstico temprano. La enfermedad de
Pompe, por la existencia actualmente de un tratamiento de remplazo. La enfermedad
de McArdle, porque es la glucogenosis mas frecuente y esta infradiagnosticada. Es una
entidad con un diagndstico errédneo en gran nimero de ocasiones y retraso de hasta 29
afos para establecer el diagndstico®. Se caracteriza por un inicio en la adolescencia o
juventud, con intolerancia al ejercicio, pigmenturia y puede presentar rabdomiolisis. La
mayor parte de los pacientes tienen fendmeno “second win o segunda entrada”? vy,
niveles de CPK (creatina-fosfocinasa) elevados, incluso tras periodos prolongados de
reposo. Un diagnéstico precoz puede mejorar la calidad de vida y evitar episodios de
rabdomiolisis en estos pacientes con un manejo adecuado.

= Canalopatias musculares®-

Son un grupo de enfermedades raras neuromusculares con una gran variabilidad
fenotipica y genotipica. Se producen por mutaciones en los genes que codifican el canal
de sodio (SCN4A), el canal de cloro (CLCN1), el del calcio (CACNA1S) o canal de potasio
(KCNJ2 y KCNJ18). La herencia en estos cuadros suele ser autosdmica dominante. Las
mutaciones en estos genes producen distintos fenotipos que se dividen en dos grupos
de enfermedades: las pardlisis periddicas y las miotonias no distroficas (fig.7). Se
caracterizan por presentar sintomas episddicos y fluctuantes, exacerbados por factores
externos. Los sintomas duran toda la vida y afectan la calidad de vida.

3 Fendmeno “second win” o “segunda entrada”: mejor tolerancia al ejercicio fisico una vez transcurridos
los primeros 10 minutos) La mayoria de los pacientes describen este fendmeno como la capacidad de
reanudar el ejercicio (por ejemplo, caminar o caminar a paso ligero en los pacientes mas en forma) si
descansan brevemente ante la aparicién de fatiga prematura al principio del ejercicio
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Fig. 7. Clasificacion clinica de las canalopatias musculares y sus genes asociados®
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KCNJ2, CACNATS,
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Las miotonias no distroficas tienen una prevalencia de <1/100000 habitantes. Se
producen por mutaciones canales del sodio y del cloro. Se han identificado mas de 100
mutaciones CLCN1 y mas de 30 en SCN4A.
Se manifiestan en las dos primeras décadas de vida con rigidez muscular en ausencia de
debilidad fija o atrofia muscular. Los sintomas van desde una afectacién neonatal grave
con compromiso respiratorio, a una afectacion mas tardia con episodios de rigidez. La
rigidez es provocada por la contraccién muscular voluntaria. Esta contraccidon sostenida
provoca un retraso en la relajacién “miotonia”, que los pacientes identifican como
“rigidez”. Los sintomas pueden empeorar con el embarazo, el frio, el ayuno, estrés
emocional, fatiga y potasio en la dieta. Estos sintomas pueden mejorar con
antiepilépticos, antiarritmicos y algunos anestésicos. Se incluyen varios cuadros:

* La miotonia congénita (CLCN1): AD: Thomsen/ AR: Becker (la canalopatia mas

frecuente)
* La paramiotonia congénita (SCN4A): (AD)
* la miotonia de los canales de sodio (SCN4A): (AD) (“miotonia agravado por K”).

En la miotonia congénita se produce un fendmeno de “calentamiento” (warm-up
phenomenon), que consiste en una mejoria de la miotonia con el ejercicio.

En la paramiotonia el ejercicio sostenido produce un empeoramiento. Puede observarse
miotonia facial y en el cierre palpebral. En algunos pacientes, los episodios de debilidad
pueden durar desde unas horas a dos dias.

En este grupo de enfermedades el estudio EMG es esencial para el diagndstico
diferencial junto con los test de ejercicio (largo y corto) en los estudios de conduccidn.
La RMN muscular también puede ser de ayuda.
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Las pardlisis periédicas (PP)°?%> son causadas por mutaciones en los canales de sodio,
calcio y potasio, disminuyendo la excitabilidad de la membrana muscular, que conduce
a la susceptibilidad a presentar episodios de pardlisis. Tienen una herencia AD. Se
incluyen:

* La pardlisis periddica hiperpotasémica (SCN4A) (1/100000)

* La pardlisis periddica hipopotasémica (CACNA1S, SCN4A) (1/200000)

* Sindrome de Andersen-Tawil (KCNJ2, KCNJ5) (1/1000000)

Los pacientes suelen presentar episodios de debilidad focal o generalizada que se inician
en las dos primeras décadas de la vida. Duran desde minutos, a horas o incluso dias.
Suelen ser provocados por la dieta o el descanso después del ejercicio y a menudo, se
asocian con cambios en el potasio extracelular. Con frecuencia, estos episodios pueden
provocar una tetraparesia flacida, que lleva a los pacientes a precisar una atencién
urgente para establecer un diagndstico rdpido e iniciar la correccion de la causa
subyacente. En el curso de la enfermedad pueden presentar debilidad proximal fija.
También es frecuente la presencia de fatiga y dolor muscular. Otros desencadenantes
identificados son el estrés, la fatiga y los alimentos ricos en potasio (la hiperpotasémica)
o unos niveles bajos de potasio (la hipopotasémica). No suelen presentar miotonia
clinica (la hiperpotasémica suele presentar miotonia eléctrica). El sindrome de
Andersen-tawil se caracteriza por la triada: Episodios de debilidad muscular flacida, con
niveles de potasio normales, altos o bajos, arritmias ventriculares e intervalo QT
prolongado, y dismorfias (faciales, sindanctilias, clinodactilias etc.).

Puede presentarse también de forma mads tardia. En la mayor parte de los adultos, la
musculatura es aparentemente normal en volumen y fuerza, pero una exploracion
minuciosa puede mostrar signos de afectacidn muscular. Algunos pacientes pueden
tener atrofia en la musculatura proximal y debilidad, especialmente en extremidades
inferiores, simulando una miopatia de cinturas.

El diagndstico se basa en la presentacion clinica, confirmada por el estudio genético. Los
estudios genéticos identifican alguna mutacién en el 60-70% de los pacientes que tienen
criterios clinicos. En ausencia de diagndstico genético, unos niveles bajos o elevados de
potasio durante los ataques y un decremento en el CMAP (potencial de accion muscular)
después de una estimulacidn repetitiva en los test de ejercicio largo, pueden sugerir el
diagndstico. Estos test han remplazado las maniobras de provocacion que inducian
episodios de paralisis. En el test de ejercicio largo, un episodio de pardlisis focal es
inducido por el ejercicio en un musculo aislado. Se objetiva una reduccién del 240% de
la amplitud en el CMAP durante el ejercicio o postejercicio en >70% pacientes.

El tratamiento se basa en el manejo de los episodios agudos (ejercicio moderado al inicio
del ataque), y la prevencién de los mismos evitando desencadenantes, modificaciones
de los niveles de potasio, diuréticos, suplementos de potasio, betaadrenérgicos, e
inhibidores de la anhidrasa carbdnica (responden un 50% de los pacientes). En este
sentido, es fundamental conocer la mutacion responsable de la enfermedad ya que
algunos defectos genéticos se han asociado con un empeoramiento con los inhibidores
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de anhidrasa carbdnica. Otro farmaco, la diclorfenamida ha sido aprobado por la FDA
para el tratamiento de la PP hiper e hipokaliémica, al observarse una reduccién en la
gravedad y nimero de episodios®. Se ha observado una mejora en la calidad de vida
especialmente en los pacientes con PP hipokaliémica.

Abordaje general miopatias hereditarias

En los uUltimos afios, debido al incremento en el conocimiento genético y etiologia de las
miopatias hereditarias, ademas de la clasificacién clasica de las mismas (tabla 6)
utilizada en este documento para abordar el manejo de los pacientes, se realizan otro
tipo de clasificaciones segun el defecto proteico (anexo 8). En los préximos afos se
redefinirdn muchos de los procesos que actualmente conocemos y se estableceran
nuevas clasificaciones de estas entidades.

En Espaia, la epidemiologia de las miopatias no se ha abordado de forma sistematica,
con excepcion de la tesis doctoral de Maria Inmaculada Pagola Lorz (2018) “Miopatias
hereditarias en Navarra: estudio epidemioldgico y valoracion del impacto en la
capacidad funcional de los pacientes”. En ella, las cifras prevalencia indicadas son
similares a las descritas previamente, con la Unica excepcion de la prevalencia de
Distrofia Miotdnica que es doble que la encontrada en otros estudios, y que la autora
atribuye a un efecto genético fundacional en un concreto territorio de la comunidad
foral (anexo 6).

Con la prevalencia descrita en la literatura, se estiman entre 200-300 pacientes con
miopatias hereditarias para todo Aragén (desconocemos la prevalencia real de la
distrofia de Steinert en Aragdn, pero tomaremos de referencia la prevalencia general
entre 5-15/100000, lo que supondria entre 65 a 200 pacientes). Como en los anteriores
subgrupos, el nivel asistencial para la atencién dependera de las necesidades de cada
paciente en cada momento de su estadio evolutivo. En estos procesos, al ser la mayoria
entidades crénicas, muchas de ellas de lenta evolucidn, las necesidades de los pacientes
se modifican con la progresion de la enfermedad. Para estimar estas necesidades se
aconseja el uso de herramientas como la “Needs and Provision Complexity Scale (NPCS)
for Long Term Neurological Conditions (LTNC) ¢¢”.

La Escala de Complejidad de Necesidades y Provision (NPCS) para enfermedades
Neuroldgicas cronicas se desarrollé en el aino 2008 como parte de un proceso promovido
desde el departamento de sanidad britanico para proporcionar servicios integrados y
una atencion holistica centrada en la persona con enfermedades neuroldgicas crénicas.
Esta escala fue disefiada como una herramienta para medir las necesidades de atencion
y rehabilitacion y evaluar la provision frente a estas necesidades. Orienta a un abordaje
eficiente en cada paciente, detectando si la provisién de atencién del paciente es
adecuada. Fue publicada por el Centro de Informacién del NHS (National Health Service)
en 2010.

El NPCS permite una categorizacién de los servicios de asistencia médica y social en
términos de tipo y cantidad de asistencia que necesita un paciente y ademas permite
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conocer la provisidn de servicios sociosanitarios que realmente recibe, valorando si se
ajusta a las necesidades reales. Puede usarse a nivel individual durante la planificacion
de la atencién integrada, monitorizar las necesidades cambiantes de un paciente
determinado a lo largo del tiempo y de los servicios que se ofertan, para apoyarlo en
diferentes etapas a lo largo de su proceso de enfermedad.

Ha sido utilizado en procesos neuroldgicos como la enfermedad de Hungtinton®” y en
enfermedades neuromusculares®®7?, sirviendo como herramienta de gran utilidad para
detectar necesidades no cubiertas y niveles de provision.

La herramienta es una escala ordinal con dos dominios principales (sanitario y social)
que incluyen cinco subdominios (3 sanitarios y 2 sociales) y quince subescalas (tabla 8).
La herramienta consta de dos partes, una (parte A) de evaluacidn de necesidades que
analiza los 5 dominios sanitarias y sociales, y otra (parte B) de evaluacion de la provisién
gue el paciente tiene, detectando asi necesidades insatisfechas que se registran como
la diferencia entre las dos escalas. Cada parte tiene una puntuacion entre 0-25.
Puntuaciones mas altas indican mayores necesidades y niveles mayores de provision

(https://www.kcl.ac.uk/cicelysaunders/resources/tools/npcs).

Tabla 8. Resumen de los dominios y subescalas evaluados en la NPCS

PUNTUACION PUNTUACION
DOMINIOS TOTAL SUBESCALAS (CODIGO) PARTE A PARTE B
DOMINIOS SANITARIOS NECESIDADES | PROVISION
CUIDADO SALUD 0-6 1. Necesidad cuidados médicos (M) 0-3 0-3
2. Necesidad enfermeria especializada (N) 0-3 0-3
CUIDADO PERSONAL 0-10 3. Numero cuidadores (CN) 0-2 0-2
4. Frecuencia cuidados (CF) 0-5 0-5
5. Asistente personal/ colaborador (CA) 0-3 0-3
(actividades comunitarias)
REHABILITACION 0-9 6. Terapias necesarias (TD) 0-3 0-3
7. Intensidad terapia (TI) 0-3 0-3
8. Apoyo incorporacion trabajo/ 0-3 0-3
educacién/rehabilitacion (VR)
TOTAL DOMINIO SANITARIO 0-25 0-25
DOMINIOS SOCIALES NECESIDADES PROVISION
APOYO SOCIAL Y FAMILIAR 0-13 9. Trabajo social (gestidn del caso) (S) 0-3 0-3
10. Soporte familiar (FC) 0-3 0-3
11. Respiro familiar (RR) 0-3 0-3
12. Cuidados/Respiro centro dia (RD) 0-2 0-2
13. Representante decisiones (AD) 0-2 0-2
ENTORNO 0-12 14. Equipamiento (E) 0-3 0-3
15. Alojamiento (AC) 0-9 0-9
TOTAL DOMINIO SOCIAL 0-25 0-25

Dentro de los dominios sanitarios, el dominio “Cuidado de la salud”, comprende dos
subescalas: “necesidades de cuidados médicos” y “necesidades de cuidados de
enfermeria”. En el apartado A evalUa la necesidad de atenciéon médica reflejando el nivel
y la intensidad del seguimiento médico, es decir, si el seguimiento debe ser realizado
por un médico de familia, por un especialista, con mayor o menor frecuencia o
especializacion, de forma ambulatoria o en hospitalizacion. También evalua la necesidad
de atencion enfermera, reflejando si existe la necesidad de enfermeria especializada y
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la frecuencia de atencion. Posteriormente el apartado B, evalta la provision que el
paciente recibe y las brechas de atencidn tanto por exceso como por defecto,
permitiendo establecer en la planificacion de atencién médica de cada paciente el nivel
mas adecuado para el seguimiento segun las necesidades objetivadas (anexo 9).

En el caso de la distrofia miotdnica de Steiner (distrofia mas frecuente en el adulto), las
guias de recomendaciones y abordaje de estos pacientes establecen una serie de
cuidados y seguimiento general bien definido’Y’2. Esta distrofia es una enfermedad
multisistémica con amplia variabilidad fenotipica tanto en la presentacidon de sus
sintomas como en su evolucion. La mayoria de los pacientes no precisan seguimiento en
unidades especificas, sino una correcta coordinacion entre el neurdlogo del paciente, su
equipo de atencion primaria (EAP) y la unidad/consulta de neuromuscular en el caso de
que las caracteristicas del paciente, o su evolucion requieran un abordaje mds complejo.
Se ha utilizado la NPCS”en la enfermedad de Steinert en una cohorte de pacientes con
un tiempo medio de evolucién desde el diagndstico de 11 anos. El 54% presentaban un
grado 3% en la escala MIRS (muscular Impairement rating scale), el 27% un grado 4° y el
9% un grado 5°. La herramienta detectd importantes brechas en aspectos sociales y de
necesidad de cuidados personales en los que no existia una adecuada provisidn
especialmente en pacientes con grados 4 o 5. La provisidon del dominio “cuidado de la
salud” se encontrd bien cubierta, objetivandose una puntuacién de 2 (0-6) en las
necesidades y en la provisidn, lo que indicaba que la mayor parte de los pacientes
necesitaron un nivel medio de intensidad y frecuencia de cuidados, tan sélo un 9%
necesitaron niveles muy especializados y frecuentes.

Por tanto, en el abordaje de la enfermedad de Steinert, el uso del dominio “cuidado de
la salud” de la NPCS’? puede ser de utilidad en la planificacidn de la atencién, evaluando
en los distintos momentos de su evolucidn las necesidades y la provisiéon de atencién
médica que el paciente necesita (seguimiento médico familia ocasional/acorde a un
protocolo, seguimiento especializado/EAP compartido o intervencién activa
especializada), detectando si la provisidén que recibe es adecuada y definiendo en cada
momento la que el paciente precisa.

Para el abordaje del paciente con enfermedad de Steinert se ha definido un protocolo
de seguimiento (anexo 10) en base a las recomendaciones de la evidencia cientifica’!72.
Debido a que en las fases iniciales de la enfermedad y durante mucho tiempo en la
mayoria de pacientes las necesidades de atencion especializada serdn esporddicas, el
seguimiento y monitorizacion serd realizado de forma general por el neurdlogo de su
sector sanitario siguiendo el protocolo establecido, coordinado con el EAP y teniendo
como soporte consultor a la unidad/consulta de referencia. En el momento que el
EAP/neurdlogo valoren un incremento de necesidades de atencidon mas especializada
(bien por la complejidad de tratamiento o seguimiento), el paciente sera remitido a la

4 Grado 3: Debilidad distal: No debilidad proximal excepto en el extensor del codo.
5> Grado 4: Debilidad proximal leve a moderada
6 Grado 5: Debilidad proximal grave
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unidad/consulta de referencia. En este sentido la herramienta NPCS puede ser de ayuda
para establecer la provisién mas adecuada de la atencién, recomenddndose su
utilizacién. El resto de pacientes con miopatias hereditarias seran atendidos por la
unidad/consultas de neuromuscular. No obstante, aquellos pacientes muy estables y
con escasas necesidades de seguimiento, la herramienta NPCS puede orientar a un nivel
de atencién mas adecuado a sus necesidades.

Diagndstico y tratamiento de las miopatias hereditarias:

En el diagndstico de estos enfermos destacan la valoracidon clinica, con el
reconocimiento de signos y sintomas de sospecha de un probable proceso miopatico, la
neurofisiologia, las técnicas de imagen como la resonancia muscular y la ecografia, la
biopsia muscular, y de forma particular los estudios genéticos.

La neurofisiologia es una prueba diagndstica esencial en el diagndstico diferencial,
como clave para identificar determinados procesos miopaticos. La cartera de servicios
de neurofisiologia definida por la red dara cobertura para que todos los pacientes
accedan a los estudios que cada paciente precise en su diagndstico.

Estudios genéticos moleculares: Los defectos genéticos especificos son conocidos para
un gran numero de miopatias hereditarias y sus mutaciones pueden ser identificadas en
los analisis de ADN en sangre periférica, bien mediante paneles dirigidos a los diversos
tipos de miopatia, bien por estudios del exoma clinico dada la diversidad de fenotipos 'y
formas alélicas que tienen estas enfermedades y que dificulta el correcto fenotipaje de
los pacientes. Esta tecnologia es también de ayuda para determinar el estado de
portador y realizar estudios prenatales. Las técnicas de NGS (next generation
sequencing) han modificado el abordaje en la mayoria de estos procesos, con un
aumento notable de su rentabilidad diagndstica, pero también, se ha incrementado la
complejidad en la interpretacion de los resultados. En estas patologias, el consejo
genético cobra una enorme importancia. La coordinacidn con los servicios de genética
es una parte esencial en estos procesos.

Ademas de la RM muscular, otras técnicas de imagen como la ecografia tienen un papel
importante. La ecografia es una técnica no invasiva, indolora y de bajo coste que puede
emplearse para identificar la patologia muscular. Permite examinar areas extensas de
distintos musculos de manera rdpida y a la cabecera del paciente. La patologia muscular
se manifiesta habitualmente en la ecografia con un aumento de la ecogenicidad, que
puede valorarse mediante métodos cuantitativos y cualitativos. Ademds, puede servir
de ayuda para elegir el lugar de la biopsia muscular o puede dirigir una exploracion
electromiografica a musculos concretos o de dificil acceso.

El manejo clinico de estos enfermos engloba por una parte, el tratamiento de sintomas
como el dolor, calambres, miotonia, las consecuencias de la inmovilidad, etc., y por otra,
el cribado periddico de diversas alteraciones y complicaciones asociadas. Estas
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enfermedades se acompaifian con frecuencia de afectacién de la musculatura
respiratoria, por lo que requieren una monitorizacién estrecha de la funcién
respiratoria y el uso de medidas de ventilacion mecanica no invasiva cuando se
precisan. Igualmente, un nimero importante de estas enfermedades se asocia a
cardiopatia (mas frecuentemente miocardiopatia dilatada, bloqueos de la conduccién o
arritmias) por lo que precisan un seguimiento periddico cardiolégico para prevenir y
tratar las graves consecuencias de dichas alteraciones. La deteccién de ambos
problemas de forma precoz es esencial ya que suele ser la principal causa de muerte en
aquellos pacientes que las presentan.

La valoracién nutricional, también es un aspecto importante en estos pacientes que
precisaran en determinadas enfermedades consejos y recomendaciones dietéticas. La
disfagia es otro sintoma que puede aparecer en estos enfermos. Requiere un cribado
peridodico y tratamiento especifico, ya que cuando se presenta, suele ir acompafiado de
la presencia de desnutricién y deshidratacién, asi como de incremento de riesgo de
neumonia por aspiracion.

Por su situacién de discapacidad progresiva, precisaran valoracién por parte de
rehabilitacidon que definird el plan de tratamiento mas adecuado. Dentro de este plan,
un aspecto relevante en el manejo de estos enfermos es el uso de adaptaciones
ortopédicas, ortesis, sillas de ruedas, etc.

Otros pacientes precisaran evaluaciones por parte de otros especialistas implicados
asociados a su enfermedad (endocrinos, digestivos, oftalmélogos, traumatdlogos etc.).
Este grupo de enfermos se beneficiaria enormemente de visitas de acto unico, tanto
en etapa diagnostica como en el seguimiento, reduciendo el numero de
desplazamientos y favoreciendo la comunicacion y toma de decisiones de forma
conjunta entre todos los especialistas implicados, por lo que en aquellos pacientes con
mayor afectacién y un mayor numero de visitas periddicas, se facilitara la gestion del
caso a través de las visitas de acto unico.

En este 42 subgrupo de miopatias hereditarias hemos incluido dos grupos de
enfermedades:

* Las miastenias congénitas: enfermedades de la unién neuromusculares
genéticamente determinadas
* La amiotrofia espinal (AME): enfermedades de la neurona motora.

Estos dos grupos, aungue no son miopatias, su origen hereditario, su abordaje
diagndstico, comportamiento clinico y sus necesidades son similares a las de las
miopatias hereditarias. Estos procesos muestran una variabilidad de sintomas en
funcion del diagndstico, que va desde formas rapidamente invalidantes y con
fallecimiento precoz, a cuadros clinicos que permiten una funcionalidad social e incluso
laboral. Las limitaciones para la supervivencia estaran relacionadas con la afectacion de
los musculos respiratorios o miocardio. En esa gran variabilidad, el paciente puede
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mostrar trastornos emocionales y plantear dilemas éticos dificiles de resolver. La
amiotrofia espinal, con la introduccidn del tratamiento con nusinersen y los que van a
introducirse en los préximos anos, ha establecido la necesidad de protocolizar su
abordaje, seguimiento y evaluacion de la efectividad, precisando una estricta
monitorizacidn y atencidn que exige personal con capacitacién y coordinacién de
profesionales. En los préximos afios los tratamientos emergentes que estan en fase de
investigacion ofertaran oportunidades de tratamiento a los pacientes, pero también un
reto al sistema sanitario para poder ofertarlo en condiciones de seguridad y con
equidad.

Las miopatias hereditarias, las miastenias congénitas y la amiotrofia espinal son
enfermedades neuromusculares complejas, de dificil diagndstico y abordaje
multidisciplinar. Los avances en los estudios genéticos”?, asi como los tratamientos
emergentes hacen de estas enfermedades una prioridad en su atencion por el impacto
en calidad de vida y en los recursos sociosanitarios que precisan. La incapacidad,
cronicidad y discapacidad fisica que producen requiere respuestas sociales de su entorno
y de la comunidad que en la actualidad no estdn resueltas de forma satisfactoria. La
definicion de estructuras coordinadas permitird adecuar el abordaje actual y préximo,
que estos pacientes precisan. Se expone a continuacion el proceso de abordaje de la red
en este grupo de pacientes.

Objetivo

Mantener la funcionalidad, disminuir la morbimortalidad y mejorar el prondstico y la
calidad de vida de las personas con miopatias hereditarias, miastenias congénitas y
amiotrofia espinal.

Descripcidon del Proceso clinico

Se indican a continuacién todas las fases en las que el paciente tiene contacto con el
sistema sanitario

6.4.1. Fase de Screening:

1. Objetivo: Deteccion e identificacion precoz de los sintomas y consulta/derivacion para
poder realizar un diagndstico en las primeras fases de la enfermedad, mejorando el
prondstico del paciente.

2. Entrada al Subproceso
e Desde Atencién Primaria: Es la puerta de entrada general en estos pacientes. Las

miopatias son un grupo de procesos en el que se precisa un elevado indice de
sospecha, ya que la sintomatologia con la que se presentan suele ser sutil y en
muchas ocasiones es dificil de reconocer y atribuir a un proceso miopatico,
especialmente en el adulto. En atencidn primaria se plantean dos acciones de cara a
incrementar y facilitar el reconocimiento de los sintomas:
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I.  Fomentar la formacion en los sintomas/signos principales sugestivos de sospecha
ante una posible miopatia

Il. Definir y difundir el abordaje y manejo de estos pacientes y los criterios de
derivacion/consulta a atencion especializada.

Se fomentard desde el grupo autondmico de abordaje de las enfermedades
neuromusculares, la realizacién de formacién acreditada que incremente el
conocimiento sobre las enfermedades neuromusculares, con el objetivo de conseguir
una deteccién precoz de las mismas a través del reconocimiento de signos y sintomas.
Dentro del grupo de pacientes con posible diagndstico de miopatia se incidira en los
siguientes aspectos:

Las miopatias tienen una distribucién etaria que va desde las formas congénitas a las del
anciano, con formas clinicas bien diferenciadas para cada edad. Existen algunos
subgrupos que pueden presentarse en cualquier edad.

Para establecer un diagndstico precoz es importante reconocer los principales
sintomas/signos de sospecha ante cualquier paciente que los presente (tabla 9).

Tabla 9. Sintomas/signos de sospecha de posible problema miopatico’*’®

Sintomas/signos negativos Sintomas/signos positivos
Debilidad* Calambres
Intolerancia al ejercicio? Contracturas
Fatiga? Mialgia
Atrofia Muscular Mioglobinuria
Rigidez (“tirantez”) (miotonia)
Hipertrofia muscular

*(signo negativo mas frecuente)/ 2 (definir la intensidad y duracidn del ejercicio que provoca el cuadro)

La presencia de alguno de ellos (debilidad) es muy sugestiva de un proceso miopatico,
pero otros son inespecificos y su presencia no siempre establece que se trata de una
enfermedad neuromuscular primaria. Si en un paciente se detecta alguno de ellos deben
tenerse en cuenta las siguientes cuestiones (anexo 11):

Signos/sintomas inespecificos (acompafian en ocasiones a un proceso miopdtico):

* Fatiga

Es un sintoma inespecifico que suelen presentar los pacientes con miopatia. Ocurre
como resultado de la situacion cardiopulmonar, el estado emocional, o los habitos de
sueno. Lo importante es conocer que la mayoria de pacientes que indican que tienen
una debilidad generalizada o fatiga, no tienen un trastorno muscular primario,
especialmente si el examen neuroldgico es normal.

e Mialgia (dolor percibido en un musculo)

Es un sintoma inespecifico que aparece en algunas miopatias. Pueden ocurrir en reposo,

durante o después del ejercicio. Esto da informacidn acerca de la etiologia. Pueden ser

episddicas (miopatias metabdlicas) o casi constantes (enfermedades inflamatorias). Las

mialgias asociadas a miopatias primarias son habitualmente de esfuerzo. El dolor

experimentado durante o inmediatamente después del ejercicio se suelen asociar a
84



miopatias metabdlicas y se suele acomparfiar de contracturas transitorias, elevacion de
CK y otras manifestaciones miopdticas como rabdomiolisis o debilidad muscular. El dolor
muscular diferido, ocurre normalmente a las 24-48 h después de un ejercicio extenuante,
suele acompafarse de pérdida de fuerza y elevacién de CK. Normalmente ocurre en
personas en baja forma que realizan un ejercicio al que no estan acostumbrados y no es
caracteristico de enfermedad muscular primaria. Se cree que se produce por micro
traumas e inflamacion local.

Debe recordarse que el dolor muscular no es comun en la mayoria de las enfermedades
musculares y es mds probable que se deba a trastornos ortopédicos o reumatoldgicos. Es
extremadamente infrecuente que una miopatia sea responsable de dolores vagos y
molestias musculares en presencia de una exploracién y estudios analiticos normales.

e Calambres musculares

Son un tipo especifico de dolor muscular (contracciones musculares de inicio brusco,
transitorias, involuntarias y dolorosas), que ocurren con frecuencia en individuos
normales, son tipicamente benignos, y rara vez son una caracteristica de una miopatia
primaria. Ocurren mas frecuentemente por la azotemia, deshidratacidn, hiponatremia,
mixedema, y trastornos del nervio o neurona motora (especialmente ELA).
Generalmente duran varios minutos y suelen localizarse en una regién muscular, como
los gemelos. En el EMG se caracterizan por descargas rapidas de unidad motora.

Signos/sintomas especificos (orientan a un proceso miopadtico):

e Debilidad
Es el signo clinico mas frecuente en las miopatias (se indica mas adelante sus
caracteristicas en la evaluacion de la misma).

e Contracturas musculares

Son infrecuentes, pero pueden parecerse a los calambres. Aparecen de forma tipica
provocadas por el ejercicio en pacientes con miopatias por defectos de enzimas
glucoliticas. Se diferencian de los calambres en que tienen una duracion mayor, y son
eléctricamente silentes en el estudio EMG.

e [arigidez muscular (“tirantez”) (miotonia clinica).

La rigidez que provoca dificultad para abrir la mano después de un apretén de manos o
la apertura ocular después de cerrar los ojos con fuerza, es la identificacidn clinica de la
miotonia por parte del paciente. Es importante su “bUsqueda” si hay sospecha de
enfermedad muscular, ya que orienta hacia determinados cuadros miopaticos. Para
detectarla hay que realizar una busqueda activa indicando al paciente que realice una
serie de movimientos repetitivos (cierre y abra la mano, los ojos etc.). Aparecen con
mayor frecuencia en manos y parpados. Mejora con la repeticién del ejercicio y empeora
con la exposicion al frio. En los escasos pacientes en los que se observa una “miotonia
paraddjica” (miotonia que empeora con el ejercicio), orienta a una existencia de una
paramiotonia congénita.
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e [a mioglobinuria

Es un signo clinico provocado por la liberacidon excesiva de mioglobina en la orina
durante periodos de destruccion muscular rdpida (rabdomiolisis). Es una manifestacién
infrecuente de enfermedad muscular. Los episodios aislados de mioglobinuria son
generalmente idiopaticos, suelen producirse después de un ejercicio extenuante en
pacientes no entrenados, un golpe de calor o tras un traumatismo grave, mientras que
los episodios recurrentes generalmente se deben a una miopatia metabdlica
subyacente. Es importante identificarlos y tratarlos porque una mioglobinuria grave
puede provocar una necrosis tubular aguda y fallo renal. En los pacientes que presentan
sintomas de mialgias y debilidad inducida por el ejercicio se les debe preguntar si la orina
durante o tras el ejercicio tiene un color rojo o “coca cola”.

e Atrofia muscular

La atrofia de los musculos proximales es frecuente en la mayor parte de miopatias
cronicas. Algunas miopatias presentan afectacién selectiva en algunos grupos
musculares que se corresponde con debilidad grave de los mismos y puede servir como
“clave diagndstica”. Una atrofia en los musculos periescapulares con una escdpula alada,
es caracteristico de la distrofia facioescdpulohumeral, la LGMD 1B, 2A, 2C-F y la
enfermedad de Pompe. Una atrofia selectiva de los musculos del cuadriceps y del
musculo flexor del antebrazo es altamente sugestiva de una miositis por cuerpos de
inclusion y las miopatias distales pueden presentar importante atrofia de los
compartimentos anteriores o posteriores de la extremidad inferior.

Por tanto, la inspeccion de la musculatura en la exploracidon puede ser de gran ayuda
para orientar el diagnostico.

e Hipertrofia muscular

La hipertrofia de algunos musculos también es un signo presente en muchas miopatias
tales como la miotonia congénita. También puede observarse en la miopatia
hipotiroidea. En la distrofia de Duchenne y Becker se observa una pseudohipertrofia en
las pantorrillas provocada por la sustitucion del tejido muscular por tejido conectivo y
grasa. La hipertrofia muscular de la pantorrilla también es caracteristica en LGMD 2C-F,
21, 2G y en la miopatia de Miyoshi. La hipertrofia muscular focal puede ser causado por
un proceso neopldsico o inflamatorio, osificacién ectdpica, ruptura tendinosa o
denervacion parcial por lo que es importante valorar al enfermo en su conjunto ya que,
en los pacientes con miopatia, la hipertrofia no suele ser un dato aislado.

Una vez identificados estos sintomas/signos se recomienda responder a estas
preguntas’>’6:
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e ¢Cudnto tiempo de evolucion tienen estos sintomas? (preguntar edad de inicio y si
el curso ha sido monofasico, progresivo o episddico)

e (Existe historia familiar de alguna enfermedad miopdtica? (familiares con
limitacidon muscular, deformidades esqueléticas, uso de sillas de ruedas, etc.)

e Si tiene episodios de debilidad o rigidez, ¢existe algun factor precipitante?
(medicamentos, toxicos, fiebre, exposicion al frio, ejercicio o comida con alto contenido
en carbohidratos seguidos de un periodo de reposo, etc.)

e ¢Hay asociados otros signos o sintomas sistémicos? (cardiacos, respiratorios,
cataratas, calvicie, disfuncion cognitiva, escoliosis, dismorfias etc.)

e Si hay debilidad, ¢como es la distribucién? (tabla 10)

La distribucion de la debilidad es un dato muy importante en la valoracién de una
miopatia, la forma mas frecuente es la proximal. Con menos frecuencia, los pacientes
tienen dificultad para dar vuelta a una llave o abrir un frasco (distal), y puede
presentarse como dificultad para tragar, ptosis o visién doble. Se han definido distintos
patrones de debilidad entre las distintas miopatias. Para identificarlos, es importante
evaluar la fuerza muscular, mediante pruebas musculares manuales formales o
mediante la observacion funcional de la actividad. De esta forma se reconoce la
distribucién de la debilidad (tabla 10). La inclusién de estos datos en la interconsulta
virtual puede ser de gran ayuda en la identificacion del paciente y su priorizacion en la
valoracion en consulta especializada, especialmente si el paciente presenta
signos/sintomas de debilidad bulbar o respiratoria, ademas de poder indicar
recomendaciones al paciente para evitar riesgos de aspiracion, etc.

Tabla 10. Distribucion de la debilidad muscular en las miopatias. Valoracién funcional de la debilidad

Localizacion Debilidad Signos/sintomas de debilidad muscular
Debilidad proximal e EESS/Escapular: dificultad cepillarse dientes, peinarse o levantar
“Debilidad cinturas” objetos por encima de los hombros. Presencia “escapula alada”.

e EEll/Pelviana: dificultad levantarse de una silla baja o inodoro, levantarse de
una posicion en cuclillas o subir escaleras. Marcha “anadeante”.

Debilidad facial e Incapacidad facial para cerrar los ojos, sonreir o silbar
Debilidad ocular e Diplopia, ptosis, movimientos oculares desconjugados
Debilidad bulbar e Voz nasal, llanto débil, regurgitacion nasal de liquidos,

dificultad succién, disfagia, neumonia por aspiracion recurrente
neumonia, tos durante las comidas

Debilidad cuello e  Pobre control cefdlico

Debilidad tronco e Escoliosis, lordosis, abdomen protuberante, dificultad incorporarse y estar
sentado erguido

Debilidad antebrazo/mano | ¢ Incapacidad para apretar el pufio, “caida de dedos o mufieca”

Debilidad pierna/pie e “Pie caido”, incapacidad para caminar de puntillas o talones

Debilidad respiratoria e Uso de la musculatura accesoria




PLAN DE ATENCION PARA LAS PERSONAS CON ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES

Una vez realizada toda la valoracion del paciente, si existe una sospecha clinica de
enfermedad miopdtica que requiera una valoracion por atencion especializada se
realizard una interconsulta virtual con el neurdlogo de su sector. Es importante reflejar
en la interconsulta los signos/sintomas sugestivos, asi como la valoracion realizada, ya
que pueden orientar hacia uno u otro proceso y facilitar al neurdlogo la valoracion de la
prioridad de la consulta presencial (anexo 11).

Subgrupo de pacientes que debutan con hiperCKemia:

Ademas de estos signos/sintomas por los que el paciente puede presentarse en la
consulta, uno de los motivos que con mayor frecuencia alertan al profesional de
atencion primaria, es el hallazgo en una analitica de una hiperCKemia. Ante este
hallazgo, lo importante es definir el valor de esta y el protocolo de actuaciéon. En la
mayoria de los pacientes con una enfermedad miopatica se encuentran niveles elevados
de CK (creatinkinasa), pero un valor de CK normal, no descarta una miopatia ya que
aquellas con una lenta progresién pueden tener unos niveles normales. Por el contrario,
un nivel de CK elevado, no siempre es sindnimo de enfermedad muscular’®.

Para abordar el manejo de este hallazgo, definimos en primer lugar qué se considera
elevacion de CK, teniendo en cuenta las variaciones que existen segun el sexo y la raza.

Un nivel de CK mayor de 1,5 veces el limite superior de la normalidad (LSN), se
considera en términos generales elevado’’ (en al menos tres determinaciones separadas
en el tiempo).

No existe consenso en el valor de normalidad de la CK debido a la gran cantidad de
variaciones individuales existentes. Se ha propuesto como referencia para el LSN en
algunos estudios, el valor propuesto por Schumann y Klauke’7® que ha sido definido
como el valor de las muestras del percentil 97,5 (145 U/l en las mujeres y 171 U/l en los
hombres). Posteriormente la Guia Europea’’, teniendo en cuanta las variaciones
existentes segln sexo y raza, propone los niveles indicados en los estudios de Brewster
et al®® del percentil 97,5, indicando en base a éstos, cudl serian los valores de
hiperCkemia segun sexo y raza (tabla 11). Estos valores son los propuestos como
referencia para el abordaje de estudio en las enfermedades neuromusculares.

Tabla 11. LSN propuesto por Brewster el®°y valores de HiperCkemia segun raza y sexo.

Mujeres raza no
negra

Hombres raza no
negra

Mujeres raza
negra

Hombres raza
negra

LSN (CK u/1)*

217

336

414

818

HiperCKemia (1,5 LSN) 325 504 621 1201

*(LSN: Limite superior de la normalidad: Nivel de CK del percentil 97,5)

Una vez comprobado que al menos hay una elevacién de 1,5 veces el LSN, se deben
valorar las variaciones individuales de sexo y género, asi como el antecedente de
ejercicio en las dos semanas anteriores o una actividad profesional que requiera
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importante esfuerzo fisico. Tras el ejercicio, los niveles de CK alcanzan un maximo en
24-48 horas y luego disminuyen lentamente a lo largo de los dias (7 o mas dias). Los
aumentos de CK inducidos por el ejercicio varian notablemente entre individuos (por
razones desconocidas) y pueden ser hasta 10 veces lo normal. Se producen mayores
aumentos después de actividad muscular intensa en individuos no entrenados. En las
personas que regularmente hacen ejercicio, los niveles de CK aumentan leve pero
persistentemente (1,5 veces el LSN). Tras comprobar que ha existido ejercicio intenso,
valorar repetir analitica. Las muestras deben tomarse en reposo y tras al menos catorce
dias después de practicar cualquier forma de ejercicio de intensidad significativa.

Una vez descartadas las causas fisioldgicas, en pacientes asintomadticos o
paucisintomaticos’, se deben investigar otras causas®® antes de valorar una
enfermedad primaria del musculo:

e Toma de farmacos que pueden producir hiperCKemia (tabla 12)

e Antecedente de téxicos y drogas (alcohol, heroina, cocaina)

e Otras enfermedades que puedan presentar elevaciéon de CK (hipotiroidismo,
hipertiroidismo)

e Antecedente reciente de traumatismo, crisis comiciales, electromiografia,
inyecciones intramusculares de repeticion, fiebre alta con escalofrios

e Infecciones virales (miositis virica)

En las dos ultimas causas, las elevaciones de CK son transitorias y con elevaciones de
menos de 5 veces el LSN. En el caso del hipotiroidismo, puede ocurrir en el 57 % de los
pacientes y en un 10 % de los hipotiroideos subclinicos, con un nivel promedio de CK de
700 U/Ly se normaliza con tratamiento hormonal.

Tabla 12. Principales farmacos que producen hiperCKemia

Frecuentes Menor frecuencia
Estatinas (46,4%) Colchicina
Fibratos (14,3%) Antipsicdticos (clozapina)
Antiretrovirales (14,3%) Inhibidores recaptacion serotonina (IRSS)
Antagonista receptor angiotensina-Il Betabloqueantes
(10.7%)
Inmunosupresores (7.1%) Isoretina

Hidroxicloroquina (7.1%)

En los casos en los que se sospeche que alguna de estas causas puede ser la responsable,
se repetird el estudio analitico una vez abordada la causa sugestiva de dicha elevacion
(retirada farmaco, tratamiento de la enfermedad, reposo etc.). Se debe evitar el
ejercicio vigoroso durante 7 dias antes de la extraccion de sangre. En el caso que persista
la hiperCKemia y/o no se objetive ninguna causa que justifique la misma, se procederd

” HiperCKemia en pacientes paucisintomaticos: la elevacién de CK se acompafia de sintomas como mialgias,
calambres o fatiga, sin que aparezcan sintomas capitales como debilidad muscular, atrofia muscular o miotonia o
importante intolerancia al ejercicio)
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a realizar una interconsulta virtual con el neurdlogo del sector. indicando en el texto los
sintomas/signos clinicos (si los hubiera) y valoraciones realizadas.

Se resumen en la tabla 13 las principales actuaciones a tener en cuenta ante una
hiperCKemia asintomatica/paucisintomatica en atencidn primaria ante la sospecha de
una miopatia.

Tabla 13. Actuaciones en atencion primaria ante una hiperCkemia
asintomatica/paucisintomatica para el abordaje de una posible miopatia

1- Confirmar existencia hiperCkemia. CK> 1,5 veces el LSN (revisar etnia/sexo)

2- Descartar causas fisioldgicas. Ejercicio 2 semanas antes, actividad laboral importante.
Repetir analitica tras reposo 14 dias

Si no hay causa fisioldgica que lo justifique descartar otras causas:

1. Descartar toma de farmacos y téxicos.

2. Preguntar por antecedentes (dos semanas previas): traumatismos, convulsiones,
realizacion EMG o inyecciones intramusculares de repeticidn, fiebre alta con escalofrios

3. Investigar posibilidad de hipotiroidismo o hipertiroidismo

4. Descartar proceso virico (influenza, Coxsackie virus, echovirus, adenovirus y herpes)

5. Repetir la analitica tras el abordaje de las posibles causas detectadas (evitar ejercicio
intenso 7 dias antes de la extraccién)

6. Realizar interconsulta virtual Neurdlogo sector, si la HiperCKemia persiste y/o no se
objetiva causa de la misma

= Desde especialidades Clave: Rehabilitacion, Neurofisiologia de cada sector

remitirdn a los pacientes a Neurologia de su sector a través de la interconsulta
interhospitalaria, ya que en muchas ocasiones estos pacientes no precisardn los
cuidados de la Unidad/consulta de referencia. De forma excepcional y tras consultar
con el Equipo de la Unidad/consulta, podran realizar citacion directa si las
caracteristicas del paciente asi lo requieren. Los servicios de Neurologia de otros
sectores que remiten a un paciente a la unidad de referencia para segunda opinion
o consulta sobre manejo terapéutico u otras cuestiones podran realizar una citacion
de forma directa a la unidad de referencia/consultas especificas. Para una mayor
eficiencia de la consulta y las citas, se realizard ademas de la cita, una interconsulta
interhospitalaria para indicar la remisidén del paciente y se acompafiara toda la
informacién pertinente del paciente que se incluird en la HCE. Deberan realizar el
mismo protocolo de atencidn previo a la interconsulta para descartar procesos no
miopaticos.

Derivacion a Unidad/consulta multidisciplinar:
1. Desde Atencién Primaria: Tras la interconsulta virtual, el neurdlogo consultor

indicara una cita presencial en NRL general de su sector sanitario para realizar una
evaluacion antes de 8 semanas desde la respuesta a la interconsulta. Tras la visita
presencial, si se confirma la sospecha diagndstica y el neurdlogo estima necesidad
de seguimiento especifico, se derivara a la consulta/Unidad de Neuromuscular de
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referencia (a través de cita directa en agenda). Se debera realizar en todos los casos
una interconsulta interhospitalaria, para poder priorizar en los casos complejos que
precisen una cita preferente. Se indicard en la HCE del paciente las pruebas
realizadas y los sintomas clinicos. La citacién en las consultas especificas se realizard
en las 8 semanas siguientes tras la solicitud de consulta segun la prioridad. No
obstante, en los casos que se requiera una atencion preferente se podrd gestionar
una valoracién en la unidad en plazos mds ajustados a la prioridad clinica de cada
paciente.

En el caso que se sospeche una enfermedad de Steiner se solicitard estudio genético
de confirmacion desde la consulta de Neurologia de cada sector. Si se confirma el
diagndstico de una DM1, el neurdlogo/enfermera del sector, evaluaran mediante /a
Needs and Provision Complexity Scale (NPCS)®, las necesidades del paciente (como
minimo el dominio “cuidado de la salud”) (anexo 9). Si no precisa un nivel de
cuidados complejo (NPCS 23), el control y seguimiento se realizard por el neurélogo
del sector junto con el EAP, acorde al protocolo de cuidados establecido (anexo 10).
Esta Escala puede utilizarse para valorar la atencién en otros pacientes con situacién
muy estable, para valorar realizar su seguimiento en atencidn especializada del
sector junto con el EAP. Podrdn utilizarse otras herramientas de valoracién
habituales para establecer otras necesidades del paciente.

En el caso de derivacién de un paciente con hiperCkemia no resuelta en atencion
primaria, el estudio de segundo escaldn se realizard por parte de Neurologia de cada
sector segun protocolo definido (anexo 12).

Desde especialidades clave: Los servicios anteriormente indicados podran derivar

directamente a la unidad ante un paciente con diagndstico de miopatia. Debido a
gue en este subgrupo algunos pacientes seran atendidos por neurologia de su
sector, se recomienda remitir en primer lugar a su neurélogo de sector.

6.4.2. Fase de diagnéstico, planificacion de la atencidn e inicio del tratamiento

Objetivo:

e Confirmacion del diagndstico, informacion.

e FEvaluacion de situacion del paciente y deteccion de necesidades

e Planificacion del seguimiento acorde a las necesidades del paciente a través de
la elaboracidn de un plan de intervencion individualizado

Primer contacto Unidad/consulta:

La primera consulta de un paciente la dividimos en 2 visitas separadas entre ellas 2-8

semanas con el objetivo de realizar un diagndstico de confirmacién y aquellas pruebas

necesarias para iniciar el tratamiento lo mas precoz posible y planificar un adecuado

seguimiento del paciente.



PLAN DE ATENCION PARA LAS PERSONAS CON ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES

Algunos pacientes vendrdn derivados con diagndéstico genético realizado, bien por ser
caso indice y haberse estudiado en consultas de neurologia general, o por ser
diagnosticados a raiz del diagndstico de un familiar.
Estas visitas podrian definirse como:
o 12 visita de valoracion/confirmacion diagnéstica
o 12 visita complementaria de finalizacién estudio/confirmacion, plan de
tratamiento y seguimiento).

Los estudios realizados en ellas dependeran de las pruebas realizadas previamente. Si el
paciente acude con un diagndstico neurofisioldgico/clinico/genético realizado, o no se
ha finalizado el estudio o éste esta incompleto, o se trata de una segunda opinidn
derivada de un nodo de la red con las evaluaciones y pruebas complementarias
realizadas e indicadas en el informe clinico incluido en HCE.
Los profesionales implicados en las dos primeras visitas seran:

e Enfermera

e Neurdlogo

o Neurofisiélogo

e Rehabilitacién (si precisa)

e Neumodlogo (si precisa)

e Endocrinologia (si precisa)
El paciente remitido a la unidad el primer dia, seglin las pruebas realizadas
anteriormente, tendrd gestionadas pruebas neurofisioldgicas u otro tipo de pruebas que
se realizaran en la primera visita si es posible establecer su indicacion previamente a la
consulta presencial. En el primer contacto, el paciente es acogido por la enfermera
responsable que abre la historia clinica del paciente y realizara la valoracion detectando
sus necesidades sociosanitarias. Se recomienda el uso de la herramienta NPCS para
establecer el nivel adecuado de provisién. Tras la primera valoracién del paciente por el
neurdlogo, se gestionaran las citas de las pruebas de confirmacién/exclusion y de las
visitas que el paciente precise. Se informara al paciente sobre las pruebas a realizar,
aspectos organizativos y de accesibilidad a la unidad. En estos pacientes el estudio
neurofisioldgico es parte clave del diagndstico, si éste no es realizado el primer dia se
gestionara su cita, facilitando visitas de acto uUnico. Se realizard ese primer dia la
apertura del plan de intervencion del paciente. En el momento que se abre el plan de
intervencion de un paciente, se enviara una alerta al equipo de atencién primaria,
indicando que el paciente tiene un plan de intervencion elaborado en HCE que puede
consultar para garantizar la continuidad asistencial.

e Confirmacion diagndstica y Planificacion de la atencion. Inicio del tratamiento.
Elaboracion del Plan de atencion individualizado:

En la siguiente visita, se realizard el estudio neurofisiolégico si se precisa para el

diagndstico y éste no se ha realizado en el primer contacto. Se revisaran los resultados

de las pruebas realizadas y se solicitaran los estudios analiticos y moleculares
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pendientes acordes al protocolo establecido. Se facilitara la extraccion de analiticas y
del estudio genético en la unidad/consulta de referencia. En los pacientes con sospecha
de miopatia metabdlica se realizardn los test de esfuerzo para el estudio de la curva de
acido lactico (anexo 13). También se gestionaran las solicitudes de estudio de la curva
de acido lactico que se reciban desde otros sectores sanitarios y desde las consultas
externas de Neurologia, tras realizar interconsulta interhospitalaria, si éstos estudios no
pueden realizarse en su centro.

En esta visita, la enfermera gestora finalizarad la valoracién pendiente del paciente,
estableciendo las pautas de cuidados y la necesidad de valoracion social o psicoldgica.
En estos pacientes, en la mayoria de los casos sélo existe el tratamiento sintomatico. Se
establecera un contacto fluido con su equipo de atencidn primaria para el manejo y
seguimiento de los sintomas, especialmente la miotonia. La enfermera gestora
colaborara con la enfermera responsable del paciente del equipo de atencion primaria
en aspectos de educacién sanitaria y cuidados del paciente.

Se realizard también la gestidn de citas del resto de especialistas/pruebas pendientes
que el paciente precise acorde a sus necesidades (endocrino, rehabilitacion,
neumologia). También de otros especialistas que pueda precisar el paciente
(cardiologia, digestivo etc...). En los casos que se necesite, se remitird a Genética para
establecer consejo genético o se remitirdn muestras para ampliar estudio.

Tras la valoracién integral del paciente, se indicard en el plan de intervencién del
paciente las pautas nutricionales, de terapias de rehabilitacidon y de seguimiento que
cada paciente precise, asi como la periodicidad de la mismas®. Se informara al paciente
y su familia sobre las vias de contacto y los circuitos en caso de urgencia y
descompensaciones.

En el caso de pacientes con enfermedad de Steinert:
o Siel paciente es diagnosticado por Neurologia de su sector:

o Sisuy su NPCS>3: Se realizard ICV con la unidad/consulta de referencia para
continuar su seguimiento.

o Si su NPCS<3: Se abrirda un plan de intervencién en HCE y se iniciara el
seguimiento establecido (anexo 10) junto con el EAP. Se facilitard al EAP un
teléfono de contacto y cualquier otro medio (mail, interconsultas virtuales etc..)
para garantizar la continuidad asistencial

o Siel paciente es diagnosticado en la unidad/consulta neuromuscular:

o Se abrird un plan de intervencion en HCE y se valorard su complejidad y
necesidades de provision.
= Sisu NPCS23: Se realizara su seguimiento desde la unidad/consulta
= SisuNPCS<3:

o Se derivaran a consultas externas de Neurologia de su sector para
continuar su seguimiento segun el protocolo establecido, indicando en
HCE su situacion funcional (MIRS) y resto de evaluacién realizada

o Seinformard al paciente sobre el circuito de atencion definido.
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o La enfermera gestora establecerd contacto con la enfermera de
Neurologia del sector sanitario donde va a ser atendido ese paciente,
para indicar las pautas de seguimiento que estaran reflejadas en el plan
de intervenciéon. También contactara con la enfermera del EAP para
explicar el circuito de atencion y el plan de cuidados del paciente.

o A partir de ese momento, la interlocutora en atencidn especializada sera
la enfermera de Neurologia del sector (consultas externas). Se facilitara
al EAP un teléfono de contacto y cualquier otro medio (mail,
interconsultas virtuales etc..) para garantizar la continuidad asistencial.

Cada paciente dispondra de un unico plan de intervencion de forma que aunque se abra

en un nivel asistencial, si el paciente cambia de nivel o de ubicacién geogréfica dentro
de la comunidad, pueda utilizarse la misma herramienta garantizando la continuidad.
En el caso de un paciente con enfermedad de Steinert, abrird el plan de intervencién el
primer profesional que atienda al paciente, y si este precisa cambiar de nivel seglin su
situacion clinica (NPCS), el equipo que lo atienda continuara su seguimiento evolutivo
utilizando el mismo plan de intervencién (ver apartado “reordenacion de recursos”).

6.4.3. Seguimiento
e Objetivo:
= Mejorar la calidad de vida del paciente
= Disminuir la morbimortalidad
= Asegurar la continuidad asistencial
»  Garantizar la accesibilidad a la unidad/consultas de neuromuscular

e Visitas de seguimiento:

Las visitas de seguimiento se realizaran segun una periodicidad individualizada en cada
paciente, incrementando o disminuyendo la cadencia, segun las necesidades de cada
paciente tal y como se haya definido en su plan de seguimiento. La mayor parte de las
miopatias hereditarias son de lenta evolucién, por lo que de forma general las
valoraciones se realizaran cada 6 meses, incrementando la frecuencia de visitas con la
progresion de la enfermedad. Se gestionaran, en la medida de lo posible, visitas de “acto
Unico” para evitar desplazamientos innecesarios. La atencion por parte de los distintos
profesionales de cada visita se ajustara a las necesidades y situacién de cada paciente.
En los pacientes que se estime necesario se realizard la valoracién por parte de
rehabilitacién, la deteccién de necesidades de ortesis y el plan de tratamiento que estara
incluido en HCE. Se realizard una coordinacion especifica con el servicio de cardiologia
para aquellos pacientes en los que por las caracteristicas de la enfermedad se considere
gue la monitorizacién cardiaca y la realizacién de determinados procedimientos deberia
realizarse en tiempo y con determinada prioridad, evitando depender de las listas de
espera para su realizacién (ECO-2D, holter, etc..). De la misma forma, se realizara la
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coordinacion para la colocacidon de marcapasos u otros dispositivos que se considere
necesario.

El control y manejo de los distintos sintomas que presente el paciente guiara el
seguimiento, adaptandose a las necesidades percibidas en cada momento. La enfermera
gestora del paciente definird las necesidades de autocuidado de los pacientes,
estableciendo los contactos que estime necesarios con los profesionales de atencién
primaria, para garantizar la continuidad asistencial y un correcto seguimiento. Los
pacientes podran requerir valoracion por otras especialidades no integradas en la
unidad/consulta de Enfermedades Neuromusculares en funcidon de si presentan
afectacion de otros 6rganos (p.ej. oftalmologia, digestivo, dermatologia, etc.).

En el caso de los pacientes con DM1, el seguimiento general se realizard entre el
neurdlogo del sector con su EAP. El objetivo en el seguimiento de este paciente serd
detectar de forma precoz las principales complicaciones del paciente. El seguimiento
conjunto consistird en la planificacion conjunta de la atencién a través del plan
individualizado de cada paciente segun sus necesidades. El EAP realizara las actividades
de cribado generales y aquellas que se definan de forma individualizada. Para ello,
dispondra de un plan personal incluido en su sistema de informacién (OMI), en el que
se incluirdn las actividades de cribado y ayudas en la toma de decisidn segun el protocolo
establecido (anexo 10). Desde atencion especializada de cada sector se realizara la
evaluacidon general definida acorde al protocolo, asi como las exploraciones
complementarias que precise el paciente acorde a la prioridad establecida por la
situacién clinica del paciente (anexo 10). Cuando la situacién clinica del paciente
progrese y se valore una mayor necesidad de cuidados (NPSC >3), se remitira al paciente
a la unidad/consulta de referencia. La valoracion de este cambio de provisién podra ser
realizada tanto por su EAP, como por los profesionales de AE.

6.4.4. Manejo de las complicaciones, deterioro clinico y final de vida
e Objetivo:

= Atencion integral y manejo adecuado de los sintomas en la fase avanzada de la

enfermedad

=  Respeto a las preferencias del paciente

= Acompaiiamiento paciente/familia
Los pacientes con miopatias hereditarias suelen tener una lenta evolucién, por lo que
las complicaciones principales se asocian con la progresion de la enfermedad. Es
importante la monitorizacién peridédica de los pardmetros principales que pueden
predecir el riesgo de presentacién de estas. La valoracion respiratoria y en algunos
pacientes también la cardioldgica, son herramientas imprescindibles en el seguimiento
de los procesos miopaticos. El conocimiento de la situacidn del paciente ayudara al
profesional y al paciente a conocer los riesgos que presenta y poder establecer las
actuaciones en caso de que ocurran complicaciones. Es importante la discusion sobre
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determinados aspectos que pueden precisar una toma de decisidon durante la evolucidn

del paciente (gastrostomia, ventilacién, colocacién marcapasos etc.), ya que, en

ocasiones,

una situacion sobrevenida puede descompensar al

paciente.

Estas

discusiones y las preferencias del paciente se indicaran en la HCE en un apartado

especifico para ello. Es importante que estén actualizadas. En el caso de complicaciones

graves se recomienda que el circuito de urgencias esté definido y que estos pacientes

estén identificados para una rapida atencién en urgencias.

En esta fase es importante que se haya evaluado la necesidad de contactar con

trabajador social y psicdlogo. La discapacidad serd el uno de los principales handicaps

que complicaran la calidad de vida en la fase avanzada de la enfermedad. En esa

situacidon la comunicacién con el EAP es fundamental para evitar desplazamientos

innecesarios del paciente. El abordaje se ajustard a las necesidades/preferencias de cada

paciente expresado e incluido en su plan de intervencion. En esta fase el contacto con

atencién primaria y el equipo de cuidados paliativos debe ser estrecho, facilitando la

comunicacion para el correcto manejo del paciente.

En la fase final de vida, se atendera a las preferencias del paciente y al lugar donde el

paciente desee recibir los cuidados.

Esquema del Proceso Clinico-Cadena de valor (CVD):

Screening

1. A. Primaria (médico familia
pediatra)

2. Alerta sintomas/signos
sugestivos miopatia*

3. Historia clinica de screning
miopatia (preguntas clave)*
4. Revisién farmacos/téxicos
5. Antecedentes familiares

6. Derivacién/contacto
Neurologia sector
Interconsulta virtual. Cita
Neurologia 4-8 semanas)
segun sospecha clinica.

7. Si confirmacion sospecha
clinica y cumple criterios,
derivacién Unidad referencia/
consulta especifica (4-8
semanas segun prioridad)®

8. Si DM1, revisar NPCS/MIRS
y definir nivel de provision®.
Si NPCS>3 remitir consulta/
unidad neuromuscular

Diagnéstico

1.Apertura HCE por Enfermera
Gestora

2.Visita Neurdlogo (recogida
arbol genealdgico /clinica/
exploracion)

3.Solicitud pruebas si sospecha
clinica sugestiva (alta
resolucion)
4.Valoracién/evaluacion
resultados

5.Confirmacion diagnostica y
apertura PLAN INTERVENCION
6.Gestion enfermera pruebas
preparacion

7. Pacientes con DM1 planificar
seguimiento segun protocolo
NRL SECTOR/EAP SI NPS <3
(PROTOCOLO AE/PLAN
PERSONAL OMI)

8. Estudio de HiperCkemia
pauci/asintomdtica de segundo
nivel NRL sector segln
protocolo

Preparacion
1.Valoracién
enfermera
2.Screening/Evaluacion
disfagia/valoracion
situacion nutricional
3.Valoracidn situacién
respiratoria basal
4.Valoracion
Especialistas UC/red
para establecer plan
intervencion y pauta de
seguimiento (acto
Unico)

5.Realizacion pruebas
pendientes
6.Valoracion Social/
psicoldgica si precisa
4. REALIZACION PLAN
INDIVIDUAL
MULTIDISCIPLINAR

Intervencidn
1.Tratamiento
rehabilitador (logopedia/
Fisioterapia, terapia
ocupacional, etc. ), si
procede.

2.Pautas nutricionales
segun screening

3.Video fluoroscopia
seglin screening
4.Valoracion Psicologo si
precisa

5.Tratamiento
sintomatico indicado

6. Informacion genética si
existe diagndstico y
consejo genético

7. Valoracion Cardio (si
precisa)

8.Gestion citas de
seguimiento

9. Informacion acceso
descompensaciones/otras
vias de comunicacion

10. Si DM1 si NPCS<3,
remitir NRL sector para
seguimiento con EAP
segun protocolo

Seguimiento

1.Acogida Enfermera/ valoracion
(peso/talla/disfagia)

2.Visitas establecidas acto unico
(NRL-NML-Endocrino/ Cardio si
precisa)

3.Realizacion P. funcionales si
precisa

4. Abordaje RHB
5.Modificaciones PLAN
INTERVENCION

6.Planteamiento DIRECTRICES
PREVIAS

7. Atencion psicoldgica si precisa
8.Necesidades desplazamiento
(sillas ruedas, ortesis)
9-Necesidades Bipap/
gastrostomia/ Traqueotomia
10.Necesidad cuidados

domicilio

11.Soportes domiciliarios (gruas,
silla ruedas, etc.)

12. Intervencidn social

13. Pacientes DM1: Seguimiento
NRL sector/EAP segun protocolo.
Si precisa aumentar la frecuencia
de visitas a NRL/otros
especialistas (valorar NPCS®,
ajustar nivel adecuado de

atencion)

Manejo complicaciones,
deterioro clinico y final

de vida

1.Atencion DOMICILIO/
Hospital preferencias
paciente

2.Circuito urgencias si
precisa

3.Circuito contacto
paciente/ medico AP/red
ante posibles sintomas
urgentes
4.Implantacién de
acuerdos sobre LTE

5. Manejo dolor,
agitacion, ansiedad,
disnea

6.Soporte domiciliario/
hospital final de vida
7.Acompaifiamiento
familia

8. Coordinacion
EAP/Equipos soporte
domiciliario

*Alerta sintomas/signos sugestivos miopatia: negativos (debilidad, intolerancia al ejercicio, fatiga), positivos: Calambres, contracturas, mialgia, mioglobinuria, rigidez /Para
valorar Signos: (examen detallado incluyendo fuerza, atrofia o hipertrofia, sensibilidad, reflejos y marcha). (Se incluye también la valoracion ante una hiperCKemia:1,5 LSN).
“Preguntas clave: tiempo de evolucién sintomas, familiares con limitacién muscular, deformidades esqueléticas, uso de sillas de ruedas, factor precipitante, existencia otros
signos/sintomas sistémicos, distribucion de la debilidad (tabla 10)

& Prioridad. (toxico-infeccioso:<1 sem/Urgencias)/(hereditario-resto:4-8 semanas).

derivacién/Interconsulta virtual segun protocolo
@NPCS (escala de necesidades y provision): De forma general en la DM1, el seguimiento se realizara acorde al protocolo por NRL de su sector junto al EAP, salvo que el NPCS
subescala “cuidado de la salud” sea 3 o superior.

La valoracion hiperCkemia pauci/asintomdtica se realizard en AP segln protocolo, vy
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Screening

Diagndstico

Preparacion

Intervencién

Seguimiento

Complicaciones/Deterioro/final
vida

Paciente
informado/
Participacion

1.Explicacidn sospecha proceso neuroldgico e
informacion cuidados

2. Informacién Derivacién/contacto centro/nodo para

confirmacion diagnostica si cumple criterios
3. Participacion paciente evaluacion de necesidades

1.Acogida UC/red enfermera gestora,
informacién unidad

2. Informacion paciente pruebas a realizar

3. Informacion resultado pruebas y diagnéstico
y sus implicaciones

4. Informacién enfermera gestora de casos de
las pruebas a realizar y las indicaciones

1.Informacién enfermera
pruebas/analiticas/
especialistas que valoran al
paciente

2.Informacioén resultado
pruebas

3. Informacién Neurdlogo
situacion y PLAN
Intervencion/seguimiento
4. Acuerdo con el Paciente
sobre el PLAN de
intervencion

5.Informacién T.social si
precisa (gestion
dependencia/minusvalia/otr
as)

1.Informacién tratamientos-
efectos secundarios- Bipap
si precisa

2.Informacién sobre
complicaciones potenciales
mas frecuentes

3. Consejo genético si existe
diagndstico genético

4. Informacidn sobre pautas
de rehabilitacion si precisa,
nutricion y
recomendaciones si disfagia
5. Consentimientos
informados

6.Informacidn gestion citas
7.Si paciente dispuesto
valorar inclusién Plan
directrices previas

1.Informacion situacion evolutiva
y sintomas, asi como opciones de
tratamiento

2.Informacién sobre posibles
complicaciones

3. Informacién sobre
gastrostosmia si precisa y manejo
paciente/familia/cuidador
4.Informacion sobre ensayos
clinicos si existiera alguno en
marcha

5.Informacidn sobre ortesis o
ayudas movilidad si precisa
6.Informacion sobre aspectos
limitacion esfuerzo terapéutico
(LTE).

7. DM1: informacidn cribados y
autocuidado

1.Informacidn aspectos control
sintomas (*dolor/disnea) y signos
sugestivos de posible
descompensacion

2. Informacion sobre pautas de
actuacion y circuitos ante
situaciones de descompensacion
3.Informacién sobre eleccién de
lugar y tipo de cuidados

4. Informacién familia manejo de
sintomas y cuidadoS

5. Actualizacion acuerdos de LTE
y directrices previas

Informacién
clinica
integrada-
compartida
#(otras segun
protocolo)
*(Plan
individualizado
accesible en un
visor del curso
clinico)

1.Recogida datos médicos en OMI/HCE accesible todos

niveles asistenciales
2. Recogida en HCE NCPS/MIRS

1.Inclusidn informacion HCE enfermera gestion
caso/responsable /EAP

2. Solicitud/resultados pruebas diagnosticas
(ENG-EMG/ analiticas/RMN muscular/
genética/biopsia)#

3.Apertura Plan intervencion en HCE/aviso OMI
4. Gestion enfermera del caso para la
elaboracion plan intervencion (fase
preparacion)

5. Protocolo Steiner/hiperCKemia

1.Realizacion PLAN
intervencion y seguimiento
en HCE por todo el equipo
2. Aviso medico A.primaria
existencia PLAN (automatico
en OMI)

1.Resultado de pruebasy
tratamientos en HCE

2 .Gestion citas en HCE
3.Actualizacion PLAN incluye
plan complicaciones
potenciales y manejo tto
sintomatico/etiologico

1.Resultados analiticas y pruebas
de seguimiento
2.Modificaciones Plan HCE.
Inclusion de decisiones de LTE
3. Protocolos de seguimiento en
enfermedades (DM1,
hiperCKemia etc.,)

1.Actualizacion PLAN/ con pautas
de  manejo/ de sintomas/
planteamiento de final de vida
(LTE etc.) en HCE si el paciente lo
desea

2. Informacion del plan de
contigencia para AP/061 etc.. en
caso de complicacion urgente

PLAN PERSONAL EN HCE*(accesible AP-Especializada-ESAD)

Accesibilidad

1.Derivacién interconsulta electrénica HCE

2.Cita presencial (4-8 semanas consulta Neurologia

sector segun prioridad)

3. Acceso urgente debilidad motora aguda (servicio
urgencias)

4. Derivacién Telecolaboracién Red/Unidad Central

1.Visita UC/red 4-8 semanas (segun prioridad)
(especial accesibilidad p. embarazadas o
planificacion mismo)

2. Realizacién estudio ENG-EMG entre 2- 8 sem
en acto Unico otras pruebas

3. Valoracién Enfermera acto Unico

5.Acceso a TAC/RMN 2-8 semanas (valorar
acto Unico con ENG y analiticas/p.funcionales
respiratorias)

6. Acceso estudio genético, biopsia etc

1.Realizacion pruebas
gestionadas (acto unico
ssguin necesidades paciente)
2.Enfermera Gestora
acompafia proceso
/interconsulta tf para dudas,
apoyo enfermera NRL otros
sectores y enfermera EAP
3.Interconsultas HCE para
dudas Neurdélogos/otros
especialistas red en
elaboracién PLAN

4.T.social, gestion ayudas

1. Sistema acceso rapido
comunicacién médico AP-
Unidad (Interconsulta
virtual/teléfono) y
paciente/familia Unidad
(Correo
electrénico/teléfono)

2. Realizacién visitas acto
unico segun gestion citas

1.Seguimiento enfermera
gestora casos (tf/presencial)

2. Seguimiento acto Unico
U.Multidisciplinar pautado

3. Sistema acceso rapido
comunicacién médico AP-Unidad
y paciente/familia Unidad

4. Visitas domiciliarias AP si
precisara

5. Sistemas de soporte
deambulacién/respiratorios/otro
s si precisa
(T.social/rehabilitacion:facilitar
circuitos)

1.Acceso urgente para manejo de
complicaciones prevenibles en
unidad/servicio urgencias si es
problema urgente inminente
2.Plan de contingencia acceso a
profesionales en caso de
festivo/fin de semana
3.Seguimiento domiciliario AP
/Equipo paliativos

4.Soporte materiales/tratamiento
de dolor

5. Manejo sedacion a domicilio
6.Circuito y Ubicacion

adecuada hospital si el paciente lo
decide o la situacion clinica lo
requiere
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Valoracidn de otros circuitos asistenciales

Determinados circuitos asistenciales deben estar definidos para poder atender al

paciente en caso de ser necesarios. Se definen 3 tipos de circuitos asistenciales:

1. Circuitos Diagndsticos:

Son aquellos circuitos que se precisan para completar el diagndstico del paciente. Tanto

en la unidad, como en las consultas de la red periférica deben estar definidos, y con el

procedimiento establecido. Los principales son:

o Circuito de derivacion a especialidades claves: Cardiologia, digestivo, oftalmologia,
dermatologia etc.

o Diagndstico neurofisioldgico: Se estableceran tiempos de atencidn y la gestidn de las
citas, en los nodos que no dispongan de neurofisiologia en su centro

o Diagndstico porimagen: Se establecerdn los tiempos de atencién y la gestion de citas
para las pruebas de imagen en estos pacientes, de forma que su realizacién no
retrase el diagnodstico.

o Estudio histolégico (musculo): Se definird en cada sector sanitario el circuito de
realizacion y transporte de las muestras para estudio histolégico de musculo. Cuales
serdan los servicios implicados en su realizacién y los tiempos para la misma. Para las
muestras de musculo, todas las muestras se remitiran desde los servicios de
anatomia patoldgica al servicio de anatomia patoldgica del HMS. Todos los sectores
deben incorporar los criterios de indicacién de biopsia definidos, con la prioridad
establecida (anexo 2 )3+,

o Estudios de Genética Molecular: Se definira el circuito de diagndstico molecular con
los centros de referencia.

2. Circuitos terapéuticos:

Circuito de farmacia: Cada sector sanitario definird el circuito de dispensacién de los
farmacos de dispensacién hospitalaria. Los farmacos de dispensacidn hospitalaria
(alfa glucosidasa, idebenona, etc.) en los que existe un procedimiento de utilizacion
autondémico, se solicitaran a través del formulario incluido en HCE de solicitud de
tratamiento individualizado, a la Comisién de enfermedades raras. Los
procedimientos de utilizacion y criterios de indicacién de cada farmaco se
encontraran actualizados en https://farmasalud.salud.aragon.es

3. Circuitos en caso de descompensacion del paciente:

Las causas de descompensacion de los pacientes que provocan una atencién urgente,
suelen ser problemas respiratorios y cardiolégicos en la mayoria de los casos. Es
infrecuente, pero algunos pacientes pueden presentar rabdomidlisis, y las miopatias
metabdlicas y algunas miopatias congénitas pueden presentar episodios de hipertermia
maligna. Ante una situacidén no urgente y prevenible, se contactara con la unidad por los
medios dispuestos a disposicién del paciente. En caso de emergencia, el paciente
acudira a los servicios de urgencia de su sector sanitario. Para una correcta atencién
ante una urgencia, el paciente tendrd en su HCE un identificador que indica que tiene


https://farmasalud.salud.aragon.es/

un plan de intervencion y pueda accederse a su plan de atencidn facilitando la toma de
decisidn, respetando las decisiones del paciente y agilizando la atencidn en los servicios
de urgencia

* Alta del Proceso asistencial
Se considera que el paciente sale del proceso, por traslado paciente a otro sector o
comunidad, a peticidn del paciente, o por fallecimiento.



PLAN DE ATENCION PARA LAS PERSONAS CON ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES

6.5. CIRCUITO DE ATENCION A LA PATOLOGIA NEUROREHABILITADORA,
NEUROQUIRURGICA Y/O NEUROTRAUMATOLOGICA Y SEGUNDAS
OPINIONES. SOLICITUD DE ESTUDIOS DIAGNOSTICOS POR PARTE DE LOS
NODOS

Existen un grupo de afectaciones del sistema nervioso periférico que habitualmente
pueden ser valorados y tratados por otras especialidades (Traumatologia, Neurocirugia,
Rehabilitacion) y que estan relacionadas con patologias de la estética postural, laborales
0 postraumaticas. En estos casos el neurdlogo no suele valorar al paciente, porque el
diagndstico va relacionado directamente con el tratamiento, debido a la relacion causa-
efecto entre la noxa y el dafo neurolédgico. Ejemplos de esta patologia, serian las
radiculopatias, las neuropatias compresivas y las lesiones del sistema nervioso
postraumaticas.

Es una patologia muy frecuente. El tinel carpiano, por ejemplo, tiene una prevalencia
que oscila entre el 5,1% en mujeres y el 1,3% en hombres. Las radiculopatias cervicales
se presentan en el 1% y las lumbares en el 5% de la poblacidn general respectivamente.
Debida a la alta prevalencia de estas enfermedades, existen frecuentemente dudas
diagndsticas con otras enfermedades del sistema nervioso periférico, que precisan de la
colaboracién del neurdlogo. Enfermedades de motoneurona, polineuropatias e incluso
miopatias, pueden ser enfocadas como radiculopatias o compresiones nerviosas y ser
planteado un tratamiento quirdrgico que retrasard el diagndstico de la enfermedad
neuroldgica y empeorara el pronéstico del paciente. En estos casos, la identificacién de
los casos atipicos y su valoracion precoz por el neurdlogo es fundamental en el manejo
de estos pacientes.

Por otra parte, en la patologia del sistema nervioso periférico es habitual por su
complejidad que los pacientes busquen “segundas opiniones” ante ausencia de
diagndstico o diagndsticos inciertos. Para evitar los desplazamientos innecesarios de
estos pacientes y que el paciente inicie un peregrinaje por distintas consultas, los
profesionales de la unidad podran asesorar las solicitudes que se remitan.

Por ultimo, hemos incluido en este apartado la gestidon del circuito de realizacion de
determinadas pruebas por parte de la Unidad de referencia a solicitud de los nodos. Se
definirdn los circuitos necesarios para la realizacién de pruebas diagndsticas y se
establecera el plan de atencién en cada nodo. Una limitacidn que puede surgir en el
manejo de los pacientes es, por un lado, la accesibilidad de los estudios diagndsticos en
el nodo en cuanto a tiempos de demora y por otra parte la posibilidad de que se puedan
llevar a cabo, tanto por cuestiones de complejidad técnica como de ausencia del recurso
diagndstico. Se han identificado dificultades por parte de algunos sectores para poder
realizar algunas exploraciones neurofisiologicas dentro de los tiempos establecidos en
el proceso, asi como ausencia de soporte para realizar pruebas funcionales respiratorias
completas, entre otras limitaciones. Se plantea la posibilidad de establecer un circuito
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de comunicacion con la Unidad de Referencia para realizar estudios de forma puntual
sin que esto suponga una segunda opinidn necesariamente.

Objetivo
Formacion de los profesionales, evaluacion y asesoramiento sobre los pacientes
remitidos en el menor tiempo posible acorde a la situacion de cada paciente

Facilitar el acceso con equidad a los recursos necesarios para el proceso diagnéstico a
los pacientes atendidos en los nodos de la red de atencién

Entrada al Subproceso

Los casos de pacientes remitidos para valoracion serdn derivados desde los
servicios/consultas de Neurologia de cada sector a través de la herramienta de
interconsulta interhospitalaria de HCE. La unidad de musculo esquelético del servicio
de rehabilitacion de cada sector podra remitir directamente a la unidad de referencia
tras descartar una patologia compresiva, radiculopatia o cualquier otra causa neuro
traumatoldgica.

Las solicitudes de valoracién deberan ir acompanadas de un informe clinico con la
descripcién completa del caso e indicar todas las pruebas que se acompafian que
deberdn incluirse en la HCE para agilizar su valoracién y establecer la prioridad de la
atencion.

Respecto a la solicitud de pruebas diagndsticas por parte de los nodos: A través de la
herramienta de interconsulta interhospitalaria, el neurdlogo responsable del proceso
asistencial del paciente en el nodo correspondiente solicitara a la unidad de referencia
asistencia, aportando un informe de la situacion del proceso y la sospecha diagndstica,
indicando la prueba complementaria necesaria que no puede realizarse en el nodo.

Fase de evaluacion

Cada solicitud de valoracién recibida sera revisada por el equipo multidisciplinar. En
algunas ocasiones se realizard asesoramiento que incluird un informe escrito en HCE, sin
necesidad de que el paciente tenga que desplazarse. En el caso que se considere
necesario la valoracién clinica presencial, se revisard con la gestora de casos las
evaluaciones y exploraciones complementarias que el paciente pueda precisar para
poder coordinar las citas que el paciente precise.

Una vez valorado el paciente en la unidad, se informara al profesional responsable del
paciente sobre la valoracion realizada, las recomendaciones establecidas y se incluird el
informe/valoraciones realizadas en la HCE del paciente. También se indicara si precisa
nuevo seguimiento o se continuara la evaluacion en su servicio/sector habitual.
Respecto a las pruebas solicitadas por los nodos: La solicitud sera evaluada por el equipo
multidisciplinar. La gestora de casos se encargard de coordinar las exploraciones
complementarias necesarias y las citas. De este modo, se garantizara el estudio del
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paciente, siguiendo el proceso diagndstico y de seguimiento en el nodo de referencia 'y
evitando nuevos desplazamientos del paciente.

Alta del proceso

El paciente puede ser dado de alta tras la valoracidon por descartarse un proceso
neuroldgico del sistema nervioso periférico, por considerarse que debe seguir su
proceso por parte del servicio/sector remitente, por fallecimiento o por traslado.

En el caso de solicitud de pruebas: el paciente podra ser dado de alta una vez realizadas

las exploraciones y tras confirmarse desde el nodo que no es necesaria una segunda
opinion.
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7. REORDENACION DE RECURSOS

La implantacién de una estrategia autondmica orientada especificamente a la atencién
de las personas con enfermedades neuromusculares supone una implicacion del
Departamento de sanidad con la atencién a los pacientes crénicos, con las personas que
presentan una situacién de dependencia y con aquellas que padecen alguna “enfermedad
rara”. La especificidad y complejidad de este grupo de procesos, asi como su baja
prevalencia hace que la organizacidon de su atenciéon con equidad sea un reto para el
sistema sanitario.

Las personas que padecen alguna de estas enfermedades exigen que se atiendan sus
necesidades de una forma eficiente siguiendo las lineas estratégicas de atencién comunes
a todas ellas, enmarcadas por la estrategia Nacional de enfermedades
neurodegenerativas y el plan nacional de atencién a la ELA, pero también por la estrategia
de cronicidad, enfermedades raras y otras estrategias transversales que tanto desde el
Ministerio como desde la comunidad se han desarrollado, ya que las personas con una
enfermedad neuromuscular son poblaciones prioritarias dentro de ellas (estrategia de
desnutriciéon, diabetes etc.). Por esta razéon, deben ser evaluadas de forma integral,
orientando su atencion a sus necesidades principales.

Para la elaboracién de este documento unificado y consensuado, que recoge los
estandares minimos de calidad y su actualizacion de forma periddica en base a la
evidencia cientifica, se ha constituido un Comité técnico Asesor autondmico
multidisciplinar, coordinado desde el Servicio de Estrategias de la Direccién General de
Asistencia Sanitaria. Este Comité ha sido el responsable de definir las lineas y acciones
gue aparecen en el documento para ser trasladadas a todos los sectores sanitarios. Las
Claves principales de esta estrategia se definen en la figura 8.

Fig. 8. Claves de la Estrategia de atencidn a las personas con una ENM en Aragén
Grupo de trabajo autonédmico multidisciplinar
Definicion Subgrupos basada necesidades asistenciales
Orientacion Resultados en Salud (Valor como herramienta trabajo)
Inclusion toda la red asistencial
Evaluacion atencién en todas las transiciones asistenciales
Integracion con otras lineas de atencién en desarrollo en la comunidad

Utilizacion sistemas informacion y herramientas comunicacion:

» Garantizar continuidad asistencial

» Respeto a la toma de decisiones del paciente. Accesibles cualquier punto de la red
asistencial

» Evaluacion resultados

En este documento se recogen las lineas principales de atencién, las acciones que van a
implementarse de forma especifica, y todas aquellas acciones de las que son subsidiarios
los pacientes con una enfermedad neuromuscular, que ya eran recogidas previamente



PLAN DE ATENCION PARA LAS PERSONAS CON ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES

dentro de otras estrategias de salud y, a las que se ha ido haciendo referencia en el
documento.

La puesta en marcha de las lineas definidas requiere la modificacion de procesos vy
circuitos existentes, la implantacion de criterios de atencion y derivacidon consensuados y
la incorporacidn de herramientas para la monitorizacién y evaluaciéon de los pacientes, asi
como de indicadores de evaluacién de la efectividad del programa en los sistemas de
informacidn. Se introduce en la comunidad una estructura en la provisién (red asistencial
a la enfermedad neuromuscular), que garantiza la calidad de atencidn a los pacientes, asi
como el tratamiento mds adecuado para cada persona en el nivel de atencidén que precise
en cada momento de una forma eficiente, con equidad, para todas las personas que
padezcan una enfermedad neuromuscular en Aragén.

Por otra parte, el estigma inherente a aquellas enfermedades que suponen discapacidad
o son consideradas “raras”, y en las que los tratamientos habitualmente son de “soporte”,
precisa un compromiso de los sistemas sanitarios, de forma que se realicen estrategias
de formaciodn, difusidn y concienciacidn, tanto entre los profesionales sanitarios como en
la poblacion, con el objetivo de mejorar el conocimiento sobre la enfermedad y su
manejo, mejorando la integracién de las personas en su entorno social, laboral y en la
comunidad.

7.1. Antecedentes

Como punto de partida para elaborar este documento, en 2017 se realizé un Audit
estructural sobre la atencidn a los pacientes con ELA en todos los sectores sanitarios en
el que se incluyeron aspectos basicos sobre la provision de servicios a estos pacientes
(tabla 14.)

Tabla 14. items solicitados a los sectores sanitarios para el Audit ELA-Aragén
SECTOR SANITARIO-HOSPITAL DE REFERENCIA DEL SECTOR- POBLACION: N2 Habitantes

N2 PACIENTES CON ELA EN EL SECTOR
EQUIPO MULTIDISCIPLINAR

SISTEMA DE GESTION DE CITA UNICA

ASISTENCIA NEUROLOGICA (CARTERA SERVICIOS)

ENFERMERIA ADSCRITA (CARTERA SERVICIOS)

CARTERA SERVICIOS NEUMOLOGIA

CARTERA SERVICIOS ENDOCRINO

MANEJO DISFAGIA

CARTERA SERVICIOS REHABILITACION

CARTERA SERVICIOS DIGESTIVO

APLICACION TOXINA BOTULINICA SIALORREA
PSICOLOGO/PSIQUIATRA

SOPORTE PALIATIVOS

ASISTENTE SOCIAL

CONTACTO ASOCIACION PACIENTES
PROTOCOLOS/DOCUMENTO INFORMACION PACIENTE
SISTEMA ACCESO PACIENTES SITUACION DESCOMPENSACION
REGISTRO INDICADORES CALIDAD HISTORIA PACIENTE
ENSAYOS CLINICOS

PRINCIPALES PROBLEMAS SECTOR EN LA ATENCION PACIENTES
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Este Audit permitio la elaboracién de un documento coordinado desde la Direccion
General de Asistencia Sanitaria en marzo de 2017: “Plan de atencidn a la esclerosis lateral
amiotréfica en Aragéon: Mapa Sanitario-Propuesta de asistencia” (fig.9). En este
documento se reflejaron las necesidades de atencidn observadas, los circuitos
establecidos en todos los sectores sanitarios y las carencias sociosanitarias. Se
incorporaron también las necesidades sociales aportadas por la asociacidon de pacientes
de ELA de Aragdn (AraEla). Se realizé la primera propuesta de atencién integral para toda

la comunidad.
Fig.9. Plan de atencidn a la Esclerosis Lateral amiotrofica en Aragén. DGAS marzo 2017

PLAN DE ATENCION A LA ESCLEROSIS LATERAL AMIOTROFICA EN ARAGON

I
Objetivo Propuesta

El documents que se
presenta, parte de una
preocupacion por la mejora
de la asistencia al paciente
con  ELA  en nuestra
comunidad. Se pretende
exponer la situacion de
partida  existente,  para
poder conocer cusl es la
situacion de nuestros
pacientes  con  esta
enfermedad, y cusl es la
respuesta que desde la
asistencia sanitaria y los
servicios sociales se oferta
en estos momentos, los
puntos  fuertes, nuestras
debilidades y carencias, asi
‘como las preocupaciones de
las familias y cuidadores
ante la enfermedad.

Se agradece, la informacién
que ha sido aportada desde
tados los sectores sanitarios,
asi como a la fundacién
Francisco  Luzén,  por
impulsar esta iniciativa de

PLAN DE ATENCION A LA T e

mejoren la calidad de vida

ESCLEROSIS LATERAL G s o
AMIOTROFICA EN ARAGON

Direccién General de
Asistencia Sanitaria

El 31 de mayo de 2017 se publica en el BOA la ORDEN PRE/712/2017, de 17 de mayo, por
la que se dispone la publicacion del convenio marco entre el Gobierno de Aragon, a través
del Departamento de Sanidad, y la Fundacion Francisco Luzon “Unidos Contra la ELA”,
para impulsar la investigacion sobre la esclerosis lateral amiotrofica (ELA) y mejorar la
calidad de vida de los pacientes aquejados de esta enfermedad. En este convenio (inscrito
en el Registro General de Convenios con el num. 2017/7/0052), se indica que “el
Departamento de Sanidad del Gobierno de Aragon ha dado los primeros pasos para
implantar, segun las recomendaciones internacionales de mds prestigio, un proceso de
“Atencion Integral a los pacientes con ELA”, dentro del Plan de atencion a los pacientes
con patologia neuromuscular y se compromete en su segunda cldusula, a llevar a cabo las
acciones que mejoren la calidad de vida de estos pacientes”. Este convenio supone un
impulso para el desarrollo de un plan de atencidn a las enfermedades neuromusculares,
ya que se plantea que la atencion a los pacientes con ELA no puede separarse de la del
resto de pacientes con este grupo de enfermedades, con necesidades de atencidn
sanitaria y social similares.
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En Aragdn, desde el afio 2005, un grupo de profesionales de varios hospitales de Aragén
visualizan la necesidad de compartir las dificultades objetivadas en la atencién a estos
pacientes y de definir pautas unificadas de atencién. Ponen en marcha el grupo de
atencion a las enfermedades neuromusculares de Aragén (GENMA), para dar respuesta a
los problemas sanitarios del trabajo diario, realizar protocolos de atencién y poner en
comun los problemas de abordaje de los pacientes. Este grupo se ha mantenido desde
hace 15 afos incorporando cada afio nuevos profesionales de distintos perfiles, y
convirtiéndose en asesores de la asociacion de enfermedades neuromusculares de
Aragdén (ASEM), con la que han mantenido una comunicacion fluida, participando con
ellos tanto en la formacién como en la difusidon de estas enfermedades.

La existencia de este grupo de profesionales cohesionado ha sido un factor clave para la
formacién del grupo técnico de apoyo para la elaboracién de este documento, en el que
se han incorporado una parte representativa. La visualizacion de los problemas que tienen
estos pacientes por parte del grupo técnico y el trabajo conjunto de mas de un decenio,
ha facilitado el desarrollo de la estrategia, ante la necesidad expresada tanto por
pacientes como por los profesionales que los atienden de una mejora en el proceso de
atencion.

7.2. Estructura definida

Como se ha indicado en el punto 4, “Estructura de la red asistencial”, la atencién a los

pacientes con enfermedades neuromusculares en Aragén, se define como una estructura
reticular compuesta por una unidad de referencia en Zaragoza ubicada en el centro
médico de especialidades “Inocencio Jiménez” que atendera directamente a los pacientes
de los sectores sanitarios Zaragoza I-l-lll y 5 nodos de asistencia correspondientes a los
sectores sanitarios fuera de Zaragoza (Huesca, Barbastro, Alcafiiz, Teruel y Calatayud)
(fig.10) que atenderan directamente a los pacientes de su sector en coordinacidn con la
unidad de referencia.

Fig.10. Estructura red asistencial

TRABAJO RED GESTION CASOS

[ sector
CALATAYUD

PLAN INTERVENCION

VISITAS ACTO UNICO INDIVIDUALIZADO

SECTOR
TERUEL
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* Launidad de referencia:

Estard compuesta por un equipo multidisciplinar compuesto por profesionales de los 3
sectores sanitarios (ZI-lI-lll). Los perfiles profesionales asistenciales de la unidad se
distribuirdn segun las agendas y la organizacién prevista acorde a las caracteristicas de
cada grupo de pacientes. En la tabla 15 se indican las recomendaciones de perfiles
profesionales del personal para la unidad de referencia. El nimero de profesionales y
frecuencia de visitas, asi como la incorporacién de nuevos profesionales de otros sectores
no indicados en la tabla, podra variar segun las necesidades asistenciales.

Tabla 15: Principales perfiles asistenciales recomendados para la unidad de referencia

Perfiles asistenciales Zaragoza| Zaragozall Zaragozalll
Neurdlogo X X X
(Neuropediatra)? x2

Neumdlogo X X X
Neurofisiélogo X X
Enfermera Gestora X
Rehabilitador (x*) X X
Endocrindlogo (x*) (x*) X
Fisioterapeutas/ (x*) x2 X2
terapeuta ocupacional/

logopeda

Psicélogo X
Trabajador social X
Personal auxiliar X
Celador X
Personal administrativo X

* Se podrd incorporar en caso de precisarse incrementar recursos humanos

2 Se valora la incorporacion de un neuropediatra para la atencidn de los nifios en etapa de transicion hacia la edad adulta

2 E| tratamiento rehabilitador pautado, en una primera fase se realizara en cada sector sanitario segun la indicacion del rehabilitador
en el plan establecido.

Los pacientes atendidos actualmente por los sectores Zaragoza I-lI-1ll suponen el 70% de
los pacientes con una enfermedad neuromuscular compleja. La unidad de referencia
atenderad de forma directa los pacientes de estos sectores que cumplan criterios de
atencion en unidad de referencia. Asimismo, la unidad central estard en comunicacion
con los nodos asistenciales tanto para consultas, como para valorar pacientes que sean
remitidos desde ellos.

* Los nodos asistenciales:

Para ofertar una atencién de equidad cercana al domicilio, la red de atencidn se completa
con 5 nodos asistenciales, que atenderan a los pacientes de estos sectores sanitarios.
Estos pacientes suponen el 30% de los pacientes con una enfermedad neuromuscular en
Aragdn. Los nodos utilizaran las herramientas informaticas establecidas para la red y los
protocolos asistenciales definidos. Asimismo, estardn en comunicaciéon con la unidad
central para aquellos casos de mayor complejidad que precisen un seguimiento conjunto.
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En los 5 nodos de atencién, en funcién de los recursos disponibles en cada sector, se
implantaran consultas monogréficas que incluyan los subgrupos 18 y 2° (debido a la
necesidad de monitorizacién estrecha y necesidades cambiantes de estos grupos de
pacientes), ademas de la creacién de equipos de atencién multidisciplinares cuando sea
posible. Para el resto de los subgrupos debido a la baja prevalencia y lenta progresion de
la enfermedad, se valorara la necesidad de consultas especificas siempre que no sea
posible incluirlas en las consultas de Neurologia habituales. En todo caso, el plan de
atencion de cada paciente guiara el modo de provisidn, segin su situacién clinica y
necesidades asistenciales. Se definirdn los circuitos necesarios para la realizacion de
pruebas diagndsticas y se establecerd el plan de atencién en cada nodo.

La Cartera de Servicios para la unidad de referencia y los nodos se define en el punto 5,
“Cartera de Servicios”. Para una mejor adecuacion se han subdividido los procesos de
atencién en 5 subgrupos segun sus necesidades sociosanitarias. Los puntos clave para una

adecuada atencidn en estos pacientes son:

= Atencion multidisciplinar-trabajo en red-toma de decisiones compartidas
= Gestion del caso
= Existencia de un unico plan de atencion individualizado compartido en HCE

En la primera fase de implantacion la unidad de referencia solo atendera a la poblacidn
adulta. La poblacion infantil serd atendida en la consulta monografica de enfermedades
neuromusculares de neuropediatria y rehabilitacion junto con el resto de los
profesionales que precisan estos nifios, en el hospital materno infantil del Hospital Miguel
Servet. En una segunda fase, estd previsto que se establezca un circuito para mejorar la
transicién a la unidad de referencia, siendo atendidos esos nifios por un neuropediatra en
la Unidad de referencia. Este subgrupo de pacientes son los nifios con edades
comprendidas entre 13-19 afios que supone el 36% de la poblacidn infantil con una
enfermedad neuromuscular.

7.3. Organizacion de la red

Para poder dar una atencién a las personas con enfermedades neuromusculares
complejas, es esencial que cada paciente reciba el nivel de provisién que precise y que
exista una buena comunicacién con todo el equipo que lo atiende. Por ello es importante
conocer las necesidades de cada paciente para definir el nivel de provision que precisa,
los criterios de derivacion y los sistemas de comunicacion en la red.

La unidad de referencia serd el principal soporte para los casos complejos, pero no puede
ser la estructura que provea toda la atencion de una forma directa, puesto que si es asi
serd ineficaz e ineficiente, perdiendo el valor que tiene.

8 Subgrupo 1: Enfermedad de neurona motora
9 Subgrupo 2: Enfermedades neuromusculares inmunomediadas
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Entrada:

El circuito de atencién comenzara de forma general por la deteccion en atencidn primaria
de un caso de sospecha. Posteriormente se contactara mediante la interconsulta virtual
con Neurologia general de cada sector para su estudio o consulta. Una vez valorado el
paciente, se realizard la derivacidon de los casos indicados a la unidad de referencia o
consulta monografica desde la consulta de Neurologia de cada sector (tabla 16).

Tabla 16. Niveles asistenciales en la red de atencién de enfermedades neuromusculares

RED CENTRAL

Sector Puerta entrada red | 19 nivel atencion Unidad de referencia
sanitario especializada (22 nivel)

Zaragoza Il NRL sector

Zaragoza Il NRL sector

RED PERIFERICA

Sector Puerta entrada red | 12 nivel atencion Consulta monogrdfica
sanitario especializada (22 nivel) Unidad de referencia
EAP* NRL sector NRL Huesca

EAP* | NRL sector NRL Barbastro

EAP* NRL sector NRL Teruel
EAP* | NRL sector NRL Alcaiiiz

EAP* NRL sector NRL Calatayud
*EAP: Equipo de atencion Primaria
1Si sospecha de enfermedad neuromuscular, derivacion a NRL ambulatoria mediante interconsulta virtual (1.V.)
2 Criterios de derivacion a unidad mediante interconsulta interhospitalaria (IC) /consulta monogrdfica de referencia
3Se derivardn desde los nodos a criterio del NRL del nodo para consulta o seguimiento mediante IC
9 UMELA (Unidad de Neuromuscular Aragdn)

UMELA®

UMELA®

De forma general, la puerta de entrada a la red asistencial serd atencion primaria. Para
algunas patologias se han definido unas “especialidades clave” que por la frecuencia con
la que atienden pacientes con posible enfermedad neuromuscular podrian detectar estos
pacientes (neurofisiologia, rehabilitacion, medicina interna/autoinmunes). Estos
profesionales podrdn derivar a estos pacientes al neurdlogo de su sector o a la
unidad/consulta monografica, segun la patologia de sospecha. El sistema de
comunicacion entre el EAP y el neurdlogo del sector serd la I.V. (interconsulta virtual).

Una vez que el paciente ha sido valorado por el neurdlogo del sector, se realizara el
estudio diagndstico, o bien se remitird a la unidad directamente, segln el diagndstico de
sospecha, acorde a los criterios de derivacion establecidos (tabla 17). El sistema de
comunicacion con la unidad/consulta monografica serd la interconsulta
intra/interhospitalaria de historia clinica electrénica (IC), segun si el paciente esta en un
nodo o en la red central.
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Tabla 17. Criterios de derivacion Unidad de referencia/consulta monografica del nodo

Grupo Patologia Pacientes con criterios de derivacion

Enfermedad neurona | ¢  Todos los pacientes con la enfermedad (o alto indice de sospecha de neurona motora®)

motora e Paraplejia espastica (a criterio del Neurdlogo del sector)

e  Miastenia gravis grado 2 Il Osserman
e Miastenia juvenil (independientemente del grado)
Enfermedades e  Paciente con Miastenia gravis embarazada

inmunomediadas | « Neuropatia inmunomediada

e Resto de enfermedades inmunomediadas a criterio del Neurdlogo solicitante

e Todas las neuropatias hereditarias (excepto neuropatia tomacular y neuropatias

Neuropatias estables que no requieran monitorizacién frecuente y/o seguimiento multidisciplinar®)

e Neuropatias longitud-dependientes con patrén atipico (a criterio/demanda del
Neurdlogo de consulta general ambulatoria)

Miopatias e Miopatias hereditarias que precisen seguimiento multidisciplinar frecuente.
(Orientacion NPCS'°>3)

e Enfermedad de Steinert con MIRS>3 y NPCS>3

e Pacientes remitidos para estudio o seguimiento por otro Neurdlogo de la comunidad.

Criterio Clinico e Pacientes remitidos por médico de “especialidades clave” para estudio o para
seguimiento, siempre que exista un diagndstico previo neuroldgico de enfermedad
neuromuscular.

*(remitido por Neurologia del sector o especialidades clave: Neurofisiologia, rehabilitacion)
#(controles anuales o de menor frecuencia y necesidad de mdltiples profesionales seguimiento)

Las funciones de cada nivel asistencial en la red serdn las siguientes

= Atencion primaria:
= Deteccidn de un posible caso ante sintomas y signos de sospecha
= Diagnostico de la patologia mas prevalente.
= Atencion y seguimiento compartido en la mayor parte de los procesos
= Formacidn a pacientes/profesionales
» Neurologia general:
= Consultor de atencién primaria en cada sector sanitario
= Diagnostico de los casos con mayor complejidad que sean remitidos segun los
protocolos definidos
= Seguimiento de las patologias de menor complejidad o patologias estables con
menor necesidad de atencion sanitaria especializada
= Derivacion a la unidad de la patologia compleja o necesidades frecuentes de
atencién especializada
= Formacidn a pacientes/profesionales
» Neurologia de la unidad de referencia/consulta monogrdfica de un nodo:
= Consultor de los neurdlogos de su sector y de los nodos.
= Diagnostico de los casos mas complejos derivados por los neurélogos de su sector
o de especialidades clave, asi como de los neurélogos de los nodos.
= Seguimiento pacientes complejos o necesidades frecuentes de atencion
= Consultor de atencidn primaria de los pacientes en seguimiento compartido
= Formacién a pacientes/profesionales

10 NCPS: The Needs and Provision Complexity Scale
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= Participacion y realizacién ensayos clinicos

= Gestor del circuito de realizacién de determinadas pruebas que no pueden
realizarse en un sector especifico (neurofisioldgicas, respiratorias etc.) a solicitud
de los nodos.

Inclusion de un paciente en la red asistencial:

La inclusion de un paciente en la red asistencial se realizara al abrir un plan de atencidn
individualizado. La apertura del plan de atencidn se podra realizar en la unidad de
referencia/consulta monograéfica en la primera visita del paciente, y también en la consulta
de Neurologia del sector tras realizar el diagndstico de una enfermedad neuromuscular a
la que se vaya a realizar su seguimiento.

El acto administrativo que establece que un paciente se ha incluido en la red, se realiza al
rellenar la primera vez el formulario “de enfermedad neuromuscular” o el apartado
administrativo de datos de filiacién y contacto del formulario de la enfermera gestora. Su
cumplimentacién por primera vez emitird un aviso al buzén del médico de atencidn
primaria indicdndole que ese paciente ha sido incluido en la red y que tiene un plan de
intervencion en HCE al que puede acceder. Una vez incluido el paciente, se recomienda
contactar con el EAP para un adecuado seguimiento del paciente.

Seguimiento:

El seguimiento de estos pacientes se realizara de acuerdo con los protocolos establecidos
en cada grupo de pacientes y en el nivel asistencial que el paciente precise segin los
criterios de seguimiento definidos. No todos los pacientes con patologia neuromuscular
realizaran su seguimiento en la unidad/consultas de referencia. Se han definido segun
necesidades de provision, los perfiles de seguimiento de los pacientes en las consultas de
atencidn primaria y en las consultas ambulatorias de Neurologia (tablas 18-19).

Tabla 18. Criterios de seguimiento en consultas ambulatorias generales de Neurologia

Grupo Patologia Criterios de seguimiento en Neurologia General ambulatoria

Enfermedad de | Sindrome postpolio
neurona motora
Enfermedades Pacientes con miastenia gravis tipo | Osserman
inmunomediadas | Pacientes con enfermedades inmunomediadas estables que no requieran
monitorizacion frecuente
Enfermedad de Steinert con MIRS<3 y NPCS<3 (atencidon compartida con AP)

Miopatias Miopatias hereditarias estables con escasa progresion que no requieran
monitorizacion frecuente (NPCS<3)
Neuropatias Neuropatia tomacular

Neuropatias longitud-dependientes que requieran valoraciones (seguidas de forma
general en AP)

Neuropatias estables que requieren controles anuales o de menor frecuencia
Criterio clinico Estudio de HiperCKemia una vez descartado causas no neuroldgicas por atencion
primaria

Cualquier paciente con enfermedad neuromuscular no compleja y aquellos que no
precisen un seguimiento estrecho con curso estable
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Tabla 19. Criterios de seguimiento en atencién primaria

Grupo Patologia Criterios de seguimiento en atencién primaria

Enfermedad de Atencidn directa/compartida
Neurona Motora
Enfermedades Atencidn directa/compartida
inmunomediadas
Neuropatias Neuropatias longitud-dependientes, de predominio sensitiva, con afectacion leve-
moderada (diabética y otras neuropatias metabdlicas)
Miopatias Adquiridas (toxicas, infeccionas, metabdlicas)
Enfermedad de Steinert (atencion directa/compartida)
Otras Estudio inicial de una hiperCKemia

7.4. Herramientas informaticas:

Una de las piezas clave para el funcionamiento de la red, mantener la continuidad
asistencial y asegurar la toma de decisiones compartidas es la realizacidon de un plan de
intervencion. Para ello se han desarrollado unas herramientas de ayuda en HCE (historia
clinica electrénica) que permiten que toda la informacién del paciente se encuentre
integrada y actualizada, asi como accesible a todos los profesionales que atiendan al
paciente desde cualquier punto de la red asistencial publica de Aragdn.

Toda la informacion del paciente se encontraréa en HCE dentro de un “episodio de
enfermedad neuromuscular”. Este se creard la primera vez que se abra el formulario de
enfermedad neuromuscular, emitiendo una alerta a su médico de atencién primaria
(OMI), en la que se indica que este paciente tiene un plan de intervencidn para que pueda
revisarlo.

El episodio de enfermedad neuromuscular se compone de una plantilla global de
enfermedad neuromuscular y de varias plantillas asociadas que complementan la
evaluacién por los distintos profesionales (formulario de variables nutricionales,
respiratorias etc..), ademas de las escalas de evaluacién que puedan precisarse en cada
paciente (fig.11).

Fig.11 Formato del episodio de enfermedad neuromuscular y acceso a formularios asociados
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*| Datos Generales
Ii | Mofivo de consuita
[ Evolucién Clinica |
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Terapias Respiratorias Domiciiarias

Plantita Exploracién Neurologica

ENM - Plantilla Enfermedades
Heuromusculares

rforme Gestora de casos Seleccione un formulario en la pestafia ** Formularios para empezar a trabajar

ipado de Cusdados

ENM - Variables Evolutivas Nutricionales
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Para sistematizar la informacion mas relevante y facilitar el acceso a las valoraciones
actualizadas, se ha creado un visor que integrara las variables y la informacién clinica
principal para permitir valorar la situacion del paciente y la progresién de la enfermedad.
Se incluye también un apartado para indicar de forma especifica el estadio del paciente y
poder establecer en cada momento los cuidados adecuados a la situacion. El visor
contendra también la informacién de los soportes domiciliarios que el paciente precisa
(respiratorios, ortesis etc..), el plan de tratamiento y un apartado fundamental de
“decisiones del paciente”, en el que se incluiran las decisiones expresadas por el paciente
sobre sus cuidados y el acceso al testamento vital (si el paciente lo tiene realizado) o a los
documentos legales emitidos, asi como las érdenes médicas relevantes sobre aspectos
claves de sus cuidados que se hayan decidido de forma compartida durante el proceso de
la enfermedad, constituyendo el “plan anticipado de atencién médica” (fig.12).

Fig. 12 Ejemplo del visor central de episodio de enfermedad neuromuscular
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Ademds de esta informacién, se incorporaran dentro de HCE, los consentimientos
informados y aquella informacién sobre cuidados, recursos sociales etc., que puedan ser
de utilidad en el seguimiento del paciente.

Para poder identificar de forma clara la inclusidén en la red de atencion de un paciente, se
ha incorporado en HCE un icono identificativo. De esta forma, cuando cualquier
profesional atienda a un paciente con una enfermedad neuromuscular, pueda conocer
inmediatamente que tiene un plan de atencion individualizado y acceder directamente.
(fig. 13). Este icono se mostrara en el momento que se incluya al paciente en la red a
través de la creacion del formulario de enfermedad neuromuscular.
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Fig. 13 Identificacién del plan de intervencion en el sumario clinico en HCE
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Este icono aparecera de forma general con el formato en colores. En el caso de que el
paciente se encuentre en una fase avanzada de la enfermedad, con necesidad de cuidados
paliativos, el icono se modificard apareciendo en color rojo (fig.14). Al modificarse el color,
se remitird un mensaje al médico de AP para indicarle la situacién del paciente y el grado
de cuidados que precisa incluido en el plan de intervencion.

Fig. 14 Iconos de identificacion del episodio segun estadio de la enfermedad

Icono identificativo de paciente con plan personal Icono identificativo de paciente en fase avanzada de la
de enfermedad neuromuscular enfermedad

Como se ha indicado en este documento, seglin el grupo de enfermedad al que
pertenezca cada paciente y su situacion evolutiva, el tipo de atencidn y seguimiento
pueden variar, ya que no todos los pacientes seran seguidos directamente por la unidad.
En el caso que sea llevado por el neurdlogo del sector junto con el equipo de atencion
primaria, se creara también para los casos complejos a criterio del neurdlogo, un episodio
de enfermedad neuromuscular, ya que esto facilitard su seguimiento.
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Para los pacientes con enfermedad de Steinert, dado su abordaje multidisciplinar, la
atencién serd compartida en la mayoria de los pacientes entre el EAP y el neurélogo del
sector y otros especialistas que precise durante la mayor parte de su evolucién. Se ha
creado para facilitar su seguimiento un plan personal en OMI que establece los cuidados
que deben seguirse, las estrategias de cribado, y los signos y sintomas de alarma, acorde
al protocolo de atencion definido. Aunque la enfermedad de Steinert es la miopatia mas
prevalente, el nimero de pacientes para cada EAP sera escaso, ya que el total de
pacientes utilizando las mayores prevalencias de la literatura se encuentra entre 200-460

para todo Aragdn. Pero es probable, que un mismo EAP atienda a mas de un individuo de
la misma familia, por lo que este plan personal serd de ayuda en el seguimiento (anexo

14).

7.5. Registro
La inclusién del paciente en la red a través de la creacidén de un episodio de enfermedad

I”

neuromuscular permitird su inclusion en un registro en “tiempo real” de forma que
puedan obtenerse los resultados de sus evaluaciones, asi como los indicadores de
seguimiento. Este aspecto es esencial tanto para las valoraciones de efectividad de los
tratamientos, como del resto de intervenciones realizadas al paciente, que permitiran

mejorar la atencion y orientarla hacia acciones que realmente aporten valor.

La inclusién de los datos clinicos, analiticos y otros aspectos importantes en el episodio
de HCE facilitard el acceso a ensayos clinicos, disminuyendo la carga burocratica y
facilitando la revision de los expedientes.

Esta previsto que en el apartado “diagndstico” de HCE, exista un enlace directo al registro
de enfermedades raras de Aragén, de forma que una vez realizado el diagndstico a un
paciente pueda ser incluido por el profesional de una forma agil y directa.

7.6. Abordaje farmacolégico

A pesar de la ausencia de farmacos curativos en la mayoria de estas enfermedades, en los
ultimos anos estan apareciendo fadrmacos emergentes en algunos de estos procesos, que
han ido introduciéndose en la Cartera de servicios de los sistemas de salud. Los resultados
de eficacia de estos farmacos, debido al caracter “de enfermedad rara” de la mayor parte
de estos procesos, son obtenidos en estudios con escaso numero de pacientes, por lo que
los beneficios no pueden ser extrapolados a todos las personas que padecen esa
enfermedad. En otras ocasiones, los beneficios son marginales y no aportan valor. Es
esencial que se realice una valoracion de la efectividad de estos farmacos para que los
pacientes que puedan beneficiarse lo reciban y no se administren sin una evidencia de
beneficio para mejorar supervivencia y/o calidad de vida de los pacientes.

Aragdn cuenta con una Red de uso racional del medicamento y productos sanitarios de
Aragon (regulada por la ORDEN SAN/1112/2017, de 20 de julio). Esta Red, tiene como
finalidad garantizar el uso de medicamentos y productos sanitarios bajo criterios de



PLAN DE ATENCION PARA LAS PERSONAS CON ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES

equidad, calidad, seguridad, efectividad clinica y eficiencia en el Sistema de Salud de
Aragon. Una de las Comisiones de trabajo de esta red es la Comisidn de evaluacién de
medicamentos huérfanos y productos sanitarios en enfermedades raras de Aragdn que
elabora los procedimientos de uso de los farmacos autorizados por la AEMPS y garantiza
que los tratamientos se utilizan acorde a criterios de efectividad, eficiencia, seguridad y
equidad. Los protocolos de uso de estos farmacos son elaborados con el asesoramiento
de los profesionales y se encuentran accesibles y actualizados en la pagina web de uso
racional del medicamento https://farmasalud.salud.aragon.es

7.7. Contrato de gestion

La puesta en marcha de este proyecto es un proceso progresivo que se ira implantando
segun las posibilidades de cada momento, tanto por la situacion epidemiolégica (factor
clave en estos momentos), como por los recursos existentes en cada sector sanitario. El
contrato de gestién de cada sector definird el compromiso establecido cada afio para el
impulso de la implantacidn, de forma que se desarrollen las lineas establecidas en este
documento.
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8. FORMACION E INVESTIGACION

La formacion sobre un problema de salud es un aspecto clave para la mejora de la
atencién en cualquier estrategia de salud. Este aspecto es especialmente necesario en
enfermedades con baja prevalencia y que provocan limitaciones en la calidad de vida.
Fomentar el conocimiento de una enfermedad, supone trabajar contra el estigma que
acompafia a estas enfermedades, concienciar sobre los problemas con los que se
enfrentan las personas que los padecen y comprender la necesidad de su abordaje social
y sanitario.

Desde la estrategia de enfermedades neuromusculares se estableceran lineas de
actuacién que fomenten e impulsen la formacién y la investigacion.

8.1. Formacion, difusion y concienciacion

Se fomentard la formacion de los profesionales sanitarios sobre las enfermedades
neuromusculares y su abordaje, asi como la sensibilizacién respecto a los principales
problemas que presentan tanto en su entorno familiar, social, lidico, y en su navegacion
por el sistema sanitario.

e Objetivos formacion:

1. Incrementar el conocimiento en los profesionales sanitarios sobre la enfermedad
para lograr un diagndstico precoz, una mejora en el prondstico de los procesos,
en la calidad de vida y la supervivencia de las personas que las presentan.

2. Concienciar entre los profesionales sobre la necesidad de un manejo especifico,
multidisciplinar e integrado de estos pacientes.

3. Difundir los circuitos de abordaje en la comunidad de cada uno de estos procesos.
Mejorar y agilizar los tramites que precisan estas personas tanto para el
reconocimiento de sus limitaciones como para el acceso a las distintas
prestaciones que precisan

5. Incrementar el conocimiento y la concienciacion en la poblacién general para
mejorar la incorporacion de estas personas en sus actividades laborales y sociales
y fomentar la integracién en la comunidad

6. Fomentar la competencia y herramientas de autoayuda y cuidados para los
pacientes, sus familias y las personas que los atienden (cuidadores formales e
informales).

7. Disminuir el estigma social que acompafia a muchas de estas enfermedades

e Lineas de formacién:
Las lineas de actuacion en la formacién iran dirigidas a profesionales de atencién
primaria, a profesionales de atencion especializada que integran la atencion
multidisciplinar que requiere el paciente (neurdlogos, neurofisidlogos, neumalogos,
endocrinos, rehabilitadores, psicélogos, digestivos, genetistas, trabajadores sociales,
enfermeria que componen los distintos equipos de trabajo, urgencias, fisioterapeutas,
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logopedas..), y otros perfiles profesionales que puedan atender a estos pacientes
(médicos de inspeccion, de trabajo ....).

En los sectores sanitarios se identificardn y priorizaran las necesidades de formacién
del personal que se incluirdn en el plan de formacién para que los organismos que
participan en la formacion del personal sanitario (Instituto Aragonés de Ciencias de la
Salud (IACS), Direccidon General de Asistencia Sanitaria (DGAS), Servicio Aragonés de
Salud, etc.) faciliten la adquisicidon de habilidades y conocimientos que precisan los
profesionales de los distintos niveles asistenciales que atienden a estos pacientes y a
sus familias.

El método utilizado puede incluir sesiones clinicas, cursos, talleres, estancias cortas
en centros o unidades con experiencia (FOCUSS), etc. Se fomentara la formacién
online a través de la plataforma de teleformacién del servicio Aragonés de salud.

Las lineas propuestas especificas de formacién deben incluir los contenidos que a
continuacion se detallan y aquellas que se estimen necesarias para mejorar la
atencion:

1. Lineas en atencion primaria:
e Deteccion de signos/sintomas para un diagndstico precoz
e Evaluacién de un paciente con una enfermedad neuromuscular
e Principales enfermedades neuromusculares
e Abordaje general de los principales problemas en las ENM.
e Principales aspectos en el seguimiento paciente. Complicaciones habituales
e Deteccidn de signos y sintomas de descompensacién
e Abordaje de la enfermedad de Steinert
e Manejo de la hiperCKemia
e Circuitos de atenciéon en la comunidad auténoma. Criterios de derivacién
e Atencion urgente en enfermedades neuroldgicas
e Cuidados en pacientes neuroldgicos

2. Lineas en atencion especializada (servicios clave):
e Principales enfermedades neuroldgicas
e Protocolo diagndstico de las principales enfermedades neurolégicas
e Abordaje general de los principales problemas en las ENM
e Evaluacién de un paciente con enfermedad neuromuscular.
e Variables principales en el seguimiento de los pacientes. Escalas de valoracién
e Complicaciones habituales
e Deteccion de signos y sintomas de descompensacion
e Protocolo de atencién en enfermedades clave
e Abordaje de la enfermedad de Steinert
e Manejo de la HiperCKemia
e Circuitos de atencion en la comunidad auténoma
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e Manejo de la HCE de neuromuscular en Aragén
e Toma de decisiones compartidas

3. Lineas formativas para Médicos inspectores y valoracidon de dependencia
e Enfermedades neuromusculares. Aspectos generales. Clasificacion
e Curso evolutivo de las principales enfermedades neuroldgicas
e Problemas principales de las personas con enfermedades neurolégicas
e Principales causas de discapacidad en las enfermedades neuromusculares
e Principales escalas funcionales utilizadas en la evaluacion
e Aspectos a considerar en la valoracién de una persona con una enfermedad
neuromuscular

4. Lineas de colaboracidn con la Escuela de salud:
e Formacion e informacién sobre las principales enfermedades neurolégicas
e Manejo de los principales problemas de las personas con una ENM
e Fomentar el autocuidado. Potenciar y desarrollar herramientas para la
capacitaciéon en cuidados sanitarios, apoyo emocional y fomento de la
autoayuda de las personas cuidadoras de pacientes con enfermedades raras.
Incremento del conocimiento sobre sintomas y signos de descompensacion

5. Lineas de colaboracidn con las asociaciones de pacientes y fundaciones
e Difusién y concienciacién sobre la enfermedad
e Colaboracién en talleres, reuniones y grupos de trabajo

8.2. Investigacion

Participar e impulsar proyectos de investigacidon es un aspecto fundamental en las
enfermedades neuromusculares, ya que en la actualidad no existen tratamientos
curativos para la mayor parte de ellas. Es importante conocer los mecanismos
etiopatogénicos, aspectos epidemioldgicos, biomarcadores diagndsticos, prondsticos,
etc., asi como evaluar tratamientos y perfiles de pacientes respondedores y aquellas
actuaciones que puedan evitar la progresion de la enfermedad y mejorar la calidad de
vida de las personas con estas enfermedades y su integracién social y laboral.

En los Ultimos anos han ido apareciendo tratamientos emergentes para alguna de estas
enfermedades que marcan el camino de nuevas lineas de investigacién. Por otra parte,
las nuevas tecnologias y las herramientas de andlisis masivo de datos, ofertan la
oportunidad de establecer estrategias de investigacidn imposibles de implementar en
otras épocas, que permitiran aportar conocimiento sobre estas enfermedades.

La baja prevalencia de estas enfermedades obliga a establecer redes de colaboracidn. La
unidad de referencia y la red de atencién a las personas con una enfermedad
neuromuscular, ofrecen la oportunidad de impulsar estudios y participar junto con otros
centros en la realizacion de ensayos clinicos que permitan a nuestros pacientes acceder a
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tratamientos que actualmente es dificil por la obligatoriedad de tener que desplazarse a
otras comunidades para ser incluido en un ensayo clinico.

La red de profesionales que trabajan en Aragdn en la atencion a las personas con una
enfermedad neuromuscular, con la unidad de referencia como promotora y coordinadora
tiene el objetivo de formar un grupo de Investigacion (actualmente en fase de desarrollo),
que pueda ser evaluado y reconocido por el Gobierno de Aragdn y que permita ejercer el
liderazgo de la investigacion en patologia neuromuscular en Aragén.

El trabajo ordenado, el archivo y recuperacion de la informacién y el analisis de los datos,
es la base de la investigacion clinica como fuente de aprendizaje y de docencia de la propia
unidad de neuromuscular. La evolucién del conocimiento de la unidad se debe basar en
el andlisis de esta informacidén. Sobre esta base, el hecho de que el 75% de la poblaciéon
aragonesa dependa directamente de la unidad, y ademas sirva de referencia para el 25%
restante, permitird la realizacion de estudios epidemiolégicos con una base poblacional
completa.
Los profesionales que trabajaran en la unidad de referencia, tienen ya establecidas lineas
de trabajo dentro del grupo GENMA. Fruto de estas alianzas hay lineas de investigacién
en marcha:
e Linea de investigacion en Distrofias Musculares sobre el estudio del Metabolismo del
Calcio y el Deterioro Intelectual en la Distrofia Miotonica de Steinert (Unidad de
genética y de Neuropediatria y enfermedades metabdlicas del HUMS)

Por otra parte, y en base a las alianzas previas en esta materia, se han establecido
relaciones estables con los siguientes departamentos de la Universidad de Zaragoza:

o Departamento de Bioquimica y Biologia Molecular y Celular. Area de Bioquimica
y Biologia Molecular. Facultad de Ciencias. Profesora. Patricia Ferreira Neila

o Departamento de Bioquimica, Biologia Molecular y Celular. Facultad de
Veterinaria. CIBER de Enfermedades Raras. Instituto de Investigacidén en Salud de
Aragén. Profesor. Julio Montoya

o Departamento de Anatomia, Embriologia y Genética Animal. Area de Genética.
Facultad de Veterinaria Prof. Maria Rosario Osta Pinzolas

e Objetivos generales de la investigacion:

La unidad promovera la participacién y la colaboracién con redes de investigacion locales,
nacionales e internacionales. Los objetivos generales de la red se orientaran a:

1. Desarrollar y consolidar proyectos de investigacion epidemiolégica y terapéutica
en la comunidad.

2. Creacién de un Banco de Datos de la Comunidad que permita futuros estudios
epidemiologicos.

3. Fomentar el registro de enfermedades neuromusculares y su mantenimiento
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Cooperar en proyectos de investigacion para favorecer el acceso a medicamentos
en estudio a los pacientes de Aragdn

Mejorar el diagndstico temprano de la enfermedad

Mejorar el prondstico de la enfermedad, su monitorizacién y seguimiento
Aumentar las herramientas de tratamiento y mejora de la calidad de vida de los
pacientes

Favorecer la creacion de redes de investigacion basica/traslacional con grupos
internacionales.

Creacién de un Banco de Tejidos y material Bioldgico relacionadas con las
caracteristicas clinicas del paciente gracias al registro comun

Principales Lineas de investigacion:

Se fomentaran las siguientes lineas de investigacién, asi como aquellas que se estime
que pueden ser de interés para la mejora de las personas con una enfermedad
neuromuscular:

1.

Estudios de identificacién de sintomas guia a través de herramientas de valoracién
de andlisis de datos que puedan alertar al diagndstico y disminuir tiempo
diagndstico
Mejora de las herramientas diagndsticas

a. Biomarcadores clinicos y neuropsicoldgicos

b. Biomarcadores genéticos y celulares

c. Biomarcadores de imagen (neurorradiolédgicos, ecograficos y PET)

d. Biomarcadores neurofisiolégicos y patoldgicos

e. Biomarcadores bioquimicos (metabolémicos, genémicos o protedmicos)
Mejora de las herramientas y biomarcadores prondsticos y desarrollo de nuevas
herramientas prondsticas
Mejora de los tratamientos que actien sobre:
o Mejora sintomatologia de la enfermedad y la calidad de vida
o Desarrollo de nuevas terapias experimentales: favorecer y sistematizar la

inclusion de los pacientes en ensayos clinicos
Lineas de investigacion cooperativa (verticales):

1. Investigacion en modelos de enfermedad (animales y celulares)

2. Terapia no clinica (antes preclinica) (ensayos con animales)

3. Terapia celular
Lineas de investigacion de herramientas de tecnologia emergente que pueda
mejorar la calidad de vida de los pacientes (robdtica, tecnologia comunicacién etc)
Se fomentard la creacion de estructuras horizontales de investigacion y
cooperacion en las plataformas existentes:
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Registro de pacientes

Biobanco (ADN, ARN, proteina, plasma, suero, biopsias, células, LCR)
Banco de tejido humano

Libreria de farmacos y terapias experimentales

vk wh e

Registro de modelos de enfermedad

A medio plazo el objetivo es consolidar las relaciones con los grupos descritos y explorar
alianzas con otros grupos de investigacién ya consolidados en areas proximas a la
patologia neuromuscular:

LAGENBIO. A19_20R

Grupo EpiChron. Investigacion en Enfermedades Crénicas. BO1_20R
Data Science In Health Services And Policy Research. BO2_20R
Mecanismos de Enfermedad Crdnica e Investigacidn Traslacional (MECIT). BO4_20R
Investigacion en Salud Mental. B17_20R

Grupo Aragonés de Investigacién en Atencién Primaria. B21_20R
Trastornos respiratorios Del Suefo. B22_20R

Inmunidad, Cancer Y Células Madre. B31_20R

Genética Clinica y Gendmica Funcional. B32_20R

Biogénesis y Patologia Mitocondrial. B33 _20R

Envejecimiento y Estrés Oxidativo. B37_20D

Grupo de Investigacion Basica en Medicina Interna. B47_20D
Neuromol (Neurobiologia Molecular). B49_20D

Investigacidn en Bioética. H28 20R

Movimiento Humano. S25_20D

Entrenamiento, Actividad Fisica Y Rendimiento Deportivo (Enfyred). S53_20D
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9. EVALUACION PROGRAMA

Para la evaluacién de los resultados de las intervenciones preventivas, diagndsticas y

terapéuticas definidas para alcanzar los objetivos del programa autondmico para el

abordaje de las enfermedades neuromusculares en Aragoén, se han definido indicadores

clave que se obtendran de los distintos sistemas de informacién: OMI-AP, CMBD, HCE, e-

farmacia, registro de enfermedades raras.

1.1. Indicadores de casuistica

1. Indicador Tasa de incidencia

Casos Pacientes nuevos incluidos en la red de ENM (enfermedades neuromusculares) con una
enfermedad neuromuscular!

Férmula (N.2 de pacientes incluidos en la red con nuevo diagndstico especificol/Poblacion en ese afio)
*100000

Tiempo: 1 afio

Fuente: HCE (CIE-10/Orphan)

Desagregado Aragdn/Provincia/Sector sanitario/global y diagndstico especificol/sexo

Anotaciones?

ELA (G12.2) / Miastenia (G70.00) / Sindrome Guillain-Barre (G61.0) /Enfermedad de Steinert
(G71.11) / Otros incluidos red (ver cédigos CIE)

Cddigos CIE-10

Lo NOUEWNR

[any
o

11.

12.
13.
14.
15.

G12 Atrofia muscular espinal y sindromes relacionados

G25.8 hombre rigido

G50 - G59 Trastornos de los nervios, de las raices y de los plexos nerviosos

G60 - G64 Polineuropatias y otros trastornos del sistema nervioso periférico

G70 - G73 Enfermedades musculares y de la unién neuromuscular

G82 Paraplejia (paraparesia) y tetraplejia (tetraparesia)

G90 Trastornos del sistema nervioso auténomo

G95 Otras enfermedades de la médula espinal

G97 Trastornos del sistema nervioso consecutivos a procedimientos, no clasificados en
otra parte

. G99 Otros trastornos del sistema nervioso en enfermedades clasificadas en otra parte

(incluye neuropatia autondmica en la amiloidosis, gota e hipertiroidismo)
E70-E88 Alteraciones metabdlicas (E74.0 Enfermedades por almacenamiento del
glucégeno, E85.1 Polineuropatia familiar por transtiretina)
M30 - M36 Trastornos sistémicos del tejido conjuntivo
M40 - M54 Dorsopatias
M60 - M63 Trastornos de los musculos
Miopatia mitocondrial:
a. Encefalopatia de Leigh (G31.82)
Enfermedad de Leber (H47.21)
Sindrome de Kearns-Sayre (H49.81)
Sindrome de Reye (G93.7)
Trastornos del metabolismo mitocondrial (E88.4.) (MELAS E88.41, MERRF
£88.42)

™o oo



https://eciemaps.mscbs.gob.es/ecieMaps/advanced_search/cie10_advanced_search.jsp?term=DG258&table=D
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1.2. Indicadores de atencion a tiempo

1. Indicador Tiempo medio de derivacion a Atencién Especializada

Casos Tiempo medio de derivacion desde Atencion Primaria a Atencion Especializada

Férmula Tiempo medio (en dias) desde la solicitud en consulta de atencién primaria hasta la fecha de la
cita en consulta de neurologia

Tiempo: Anual

Fuente: OMI/HCE/HISS

Desagregado Aragdn/Sectores Sanitarios/Todos los pacientes y de forma especifica en pacientes con ELA

2. Indicador Tiempo medio hasta diagnoéstico por parte de la red asistencial

Casos Tiempo medio (en dias) desde la primera consulta de atencién primaria hasta el diagnéstico

Férmula Tiempo medio (en dias) desde la primera consulta de atencién primaria hasta la fecha del
diagndstico

Tiempo: Anual

Fuente: OMI/HCE

Desagregado Aragdn/Sectores Sanitarios/Todos los pacientes y de forma especifica en pacientes con ELA

3. Indicador Tiempo de diagndstico

Casos Tiempo (en meses) desde el inicio de los sintomas hasta la obtencién del diagndstico

Férmula Tiempo mediano (en meses) desde el inicio de los sintomas de la enfermedad hasta la fecha del
diagnéstico

Tiempo: Anual

Fuente: HCE

Desagregado Aragdn/Sectores Sanitarios/Todos los pacientes y de forma especifica en pacientes con ELA

1.3. Indicadores de calidad en la atencidon

1.3.1. Indicadores de calidad generales

1. Indicador Plan de cuidados individualizado realizado

Casos Porcentaje de pacientes diagnosticados que tienen un plan de cuidados desarrollado en HCE

Férmula (N.2 pacientes con plan de cuidados/ Total pacientes diagnosticados incluidos en la red) *100

Tiempo: Anual

Fuente: HCE

Desagregado Aragdn/Sectores Sanitarios/Todos los pacientes y de forma especifica en pacientes con ELA

Anotacion El plan de cuidados debe estar realizado en HCE (episodio enfermedad neuromuscular)
(apuntes plan tratamiento visor)

2. Indicador Profesionales del EAP identificados en el plan de cuidados

Casos Porcentaje de pacientes incluidos en la red en que los que se encuentran identificados los
profesionales de su EAP (médico/enfermera)

Férmula (N.2 de pacientes incluidos en la red en los que se encuentran identificados los profesionales de
su EAP (médico/enfermera) / N.2 pacientes incluidos en la red) *100

Tiempo: Anual

Fuente: HCE

Desagregado Aragdn/Sectores Sanitarios/Todos los pacientes y de forma especifica los pacientes con ELA

Anotacion Apartado datos administrativos del formulario “enfermedad neuromuscular”
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3. Indicador Plan de cuidados actualizado

Casos Porcentaje de pacientes diagnosticados que tienen un plan de cuidados actualizado

Eérmula (N.2 pacientes con plan de cuidados actualizado en los 12 meses previos/ Total pacientes
diagnosticados incluidos en la red) *100

Tiempo: Anual

Fuente: HCE (anotaciones en el episodio enfermedad neuromuscular) (apuntes plan tratamiento visor)

Desagregado Aragdn/Sectores Sanitarios/Todos los pacientes y de forma especifica en los pacientes con ELA

4. Indicador Evaluacion de funcién respiratoria (pruebas de funciéon pulmonar)

Casos Porcentaje de pacientes (con diagndstico principal definido) a los que se realiza pruebas de
funcién pulmonar estando indicadas (FVC, PIM, SNIFF, ...), al menos cada 3-6 meses! segln
protocolo definido para cada grupo de procesos

Férmula (N.2 pacientes incluidos en |a red a los que se realiza pruebas de funcién pulmonar estando
indicadas (FVC, PIM, SNIFF...) al menos cada 3-6 meses/ Total pacientes incluidos en la red) ¥*100

Tiempo: Anual

Fuente: HCE

Desagregado Aragdn/Sectores Sanitarios/Todos los pacientes y de forma especifica en los pacientes con ELA

Anotacion?

ELA cada 3 meses. Miopatias al menos una valoracidon cada 12 meses/resto segiin protocolo
definido

5. Indicador Existencia de PLAN ANTICIPADO DE ATENCION MEDICA

Casos Porcentaje de pacientes diagnosticados con documento de instrucciones previas (DIP) y/o
testamento vital, érdenes médicas de soporte vital etc., incluido dentro del plan anticipado de
atencion médica

Férmula (N.2 de pacientes incluidos en la red con diagnostico definido con plan anticipado de atencion
médica realizado e incluido en HCE (testamento vital y/o documento de instrucciones previas
(DIP) etc./Total pacientes con diagndstico definido incluido en la red de ENM) *100

Tiempo: Anual

Fuente: HCE

Desagregado Aragdn/Sectores Sanitarios/Todos los pacientes y de forma especifica en los pacientes con ELA

Anotacién Formulario de plan anticipado de atencién médica en HCE elaborado

6. Indicador Existencia de PLAN ANTICIPADO DE ATENCION MEDICA en pacientes en fase avanzada de
enfermedad

Casos Porcentaje de pacientes en fase avanzada de su enfermedad con documento de instrucciones
previas (DIP) y/o testamento vital etc.

Férmula (N.2 pacientes incluidos en la red de ENM en fase avanzada de su enfermedad que tienen un
plan anticipado de cuidados incluido en HCE (testamento vital y/o documento de instrucciones
previas (DIP) etc./Total pacientes con diagndstico definido incluido en la red de ENM) *100

Tiempo: Anual

Fuente: HCE

Desagregado Aragdn/Sectores Sanitarios/Todos los pacientes y de forma especifica en los pacientes con ELA

Anotacion Formulario de plan anticipado de cuidados en HCE elaborado/ indicado la fase avanzada

enfermedad
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7. Indicador Protocolo de actuacion de Enfermedad neuromuscular en Urgencias
Casos Protocolo de actuacidn ante un paciente con una Enfermedad neuromuscular en los servicios
de Urgencias
Férmula Existencia de un Protocolo de actuacién de Enfermedad neuromuscular en Urgencias en cada
hospital
Tiempo: Anual
Fuente: HCE
Desagregado Aragdn/Sectores Sanitarios/Todos los pacientes y de forma especifica en pacientes con ELA
8. Indicador Valoracion y apoyo psicoldgico
Casos Porcentaje de pacientes con Valoracion y apoyo psicolégico
Férmula (N.2 pacientes a los que se realiza valoracion y apoyo psicoldgico/Total pacientes diagnosticados
e incluidos en la red) *100
Tiempo: Anual
Fuente: HCE/OMI
Desagregado Aragdn/Sectores Sanitarios/Todos los pacientes y de forma especifica en pacientes con ELA
Anotacion La valoracién estard incluida en HCE y/o en OMI
9. Indicador Valoraciéon y apoyo por Trabajo Social
Casos Porcentaje de pacientes con Valoracién social
Férmula (N.2 de pacientes a los que se realiza valoracién social/ Total pacientes diagnosticados incluidos
en la red) *100
Tiempo: Anual
Fuente: HCE/OMI
Desagregado Aragdn/Sectores Sanitarios/Todos los pacientes y de forma especifica pacientes con ELA
10. Indicador Valoracién rehabilitacion
Casos Porcentaje de pacientes con valoracién y plan de rehabilitacién realizado
Férmula (N.2 pacientes incluidos en la red de ENM que tienen valoracidn y plan de rehabilitacion
realizado/total de pacientes incluidos en la red de ENM) *100
Tiempo: Anual
Fuente: HCE
Desagregado Aragdn/Sectores Sanitarios/Todos los pacientes y de forma especifica en los pacientes con ELA
11. Indicador Evaluacién y tratamiento del paciente con diagnéstico de disfagia en la consulta
especializada de Rehabilitacion
Casos Porcentaje de pacientes con disfagia con evaluacion y tratamiento de disfagia en la consulta
especializada de Rehabilitacién
Férmula (N.2 pacientes con diagnostico de Disfagia que son evaluados y atendidos en la consulta
especializada de Rehabilitacién/ Total pacientes con diagndstico de disfagia) *100
Tiempo: Anual
Fuente: HCE
Desagregado Aragén/Sectores Sanitarios/Todos los pacientes y de forma especifica en pacientes con ELA
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1.3.2. Indicadores de calidad especificos de ELA

1. Indicador Evaluacion de disfagia

Casos Porcentaje de pacientes con ELA a los que se les realiza cribado de disfagia cada 3 meses

Férmula (N.2 de pacientes con ELA a los que se realiza cribado de disfagia mediante test estandarizado
(EAT, MECV-V..) en HCE/ Total pacientes con ELA incluidos en la red de ENM) *100

Tiempo: Anual

Fuente: HCE/OMI

Desagregado Aragon/Sectores Sanitarios

2. Indicador Evaluacion de desnutricion

Casos Porcentaje de pacientes con ELA a los que se realiza cribado de desnutricion cada 3 meses.

Férmula (N.2 de pacientes con ELA a los que se les realiza cribado de desnutricion mediante herramienta
estandarizada (MUST, MNA-SF) / Total pacientes diagnosticados con ELA) *100

Tiempo: Anual

Fuente: HCE/OMI

Desagregado Aragon/Sectores Sanitarios

3. Indicador Porcentaje de pacientes con ELA con indicacién de VNI (ventilacion no invasiva) que se
encuentran en tratamiento

Casos Porcentaje de pacientes con ELA con indicacion® de VNI que se encuentran con VNI

Férmula (N.2 pacientes con ELA con indicacién de VNI segln las normas de practica clinica, que se
encuentran en tratamiento con VNI en los que esta indicada / Total de pacientes con ELA con
indicacion de VNI) *100

Tiempo: Anual

Fuente: HCE

Desagregado Aragon/Sectores Sanitarios

Anotacién? Indicacion VNI: FVC < 80% + Ortopnea o sintomas de hipoventilacion. FVC < 50%. Caida FVC
sentado/decubito > 20%. PIM < 60 cmH20. PaCO2 > 45 mmHg. CT90: > 10%.

4. Indicador Porcentaje de pacientes con ELA con dispositivo de tos asistida en los que esta indicada segtn
las normas de practica clinica

Casos Porcentaje de pacientes con ELA con dispositivo de tos asistida en los que esta indicada®

Férmula (N.2 de pacientes con ELA con dispositivos de tos asistida en los que estd indicada segun las
normas de practica clinica / Total pacientes ELA con indicacién de dispositivo tos asistida) *100

Tiempo: Anual

Fuente: HCE

Desagregado Aragdn/Sectores Sanitarios

Anotacion?

Indicaciones Asistencia Mecanica de tos: PCF (Pico Flujo de Tos) < 160 L/min.
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5. Indicador Porcentaje de pacientes CON gastrostomia en los que esta indicada segun las normas de
practica clinica

Casos Porcentaje de pacientes con ELA con gastrostomia

Férmula (NUimero de pacientes con ELA con indicacion® de gastrostomia a los que se les ha colocado
gastrostomia/ Numero total de pacientes con diagndstico de ELA con indicacién de
gastrostomia en el afio en curso) *100

Tiempo: Anual (afio en curso)

Fuente: HCE

Desagregado Aragdn/Sectores Sanitarios

Anotacion?

Indicacion de gastrostomia:
-Pérdida de peso 5-10%
-IMC <20 kg/m?2

-FVC >50%

Porcentaje de pacientes CON VENTILACION MECANICA INVASIVA en los que estd indicada

6. Indicador
segun las normas de practica clinica

Casos Porcentaje de pacientes con ELA con ventilacién mecanica invasiva

Férmula (Numero de pacientes incluidos en la red de ENM con ventilaciéon mecanica invasiva en los que
estd indicadal/ Numero total de pacientes con diagndstico de ELA en el afio en curso) *100

Tiempo: Anual

Fuente: HCE

Desagregado Aragdn/Sectores Sanitarios

Anotacion?

Indicacion Traqueotomia (VMI): Tratamiento con VNI no eficaz debido a la progresion de la
enfermedad o cuando el paciente no puede cooperar con la VNI debido a los sintomas bulbares
y dificultad para eliminar las secreciones. VNI > 16 horas/dia.

7. Indicador Porcentaje de pacientes con diagndstico de ELA a los que se les realiza anualmente una
valoracion de posible deterioro cognitivo

Casos Porcentaje de pacientes con diagndstico de ELA a los que se les realiza una valoracion de
posible deterioro cognitivo

Férmula (N.2 de pacientes con diagnéstico de ELA a los que se les realiza una valoracién de posible
deterioro cognitivo/ Total pacientes diagnosticados de ELA) *100

Tiempo: Anual

Fuente: HCE

Desagregado Aragén/Sectores Sanitarios

Anotacion Test cognitivo realizado o valoracion cognitiva en HCE (plantilla neuromuscular)

8. Indicador Porcentaje de pacientes con sialorrea grave que han recibido tratamiento toxina

Casos Pacientes con sialorrea grave que han recibido tratamiento con toxina botulinica

Férmula (N.2 pacientes con ELA con sialorrea calificada como grave (Escala de Thomas) que han recibido
tratamiento con toxina botulinica/ N.2 pacientes con sialorrea grave) *100

Tiempo: Anual

Fuente: HCE

Desagregado Aragén/Sectores Sanitarios

Anotacion Evaluada mediante escala estandarizada (Thomas)
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9. Indicador Evaluaciéon y tratamiento del paciente con diagndstico de disartria en la consulta
especializada de rehabilitacién para valoracion comunicacién aumentada

Casos Porcentaje de pacientes diagnosticados de ELA con disartria derivados a profesional del habla-
lenguaje para una evaluacion de la comunicacion aumentada y alternativa

Férmula (N.2 de pacientes diagnosticados de ELA con disartria derivados a profesional del habla-
lenguaje para una evaluacién de la comunicacién aumentada y alternativa/ Total pacientes
diagnosticados) *100

Tiempo: Anual

Fuente: HCE

Desagregado Aragdn/Sectores Sanitarios

10. Indicador Caidas

Casos Porcentaje de pacientes a los que se realiza seguimiento de caidas en los Gltimos 12 meses,
documentadas en historia clinica

Férmula (N.2 de pacientes diagnosticados a los que se realiza seguimiento de caidas en los Ultimos 12
meses, documentadas en historia clinica/ Total pacientes diagnosticados) *100

Tiempo: Anual

Fuente: HCE/OMI

Desagregado Aragdn/Sectores Sanitarios

1.3.3. Indicadores de calidad especificos de Distrofias

1. Indicador Porcentaje de pacientes con diagndstico de Enfermedad de Steinert a los que se les realiza
anualmente una valoracion de posible deterioro cognitivo

Casos Porcentaje de pacientes con diagndstico de Enfermedad de Steinert a los que se les realiza una
valoracién de posible deterioro cognitivo

Férmula (N.2 pacientes con diagnéstico de Enfermedad de Steinert a los que se les realiza una valoracion
de deterioro cognitivo/ Total pacientes con Enfermedad de Steinert) *100

Tiempo: Anual (seguin protocolo)

Fuente: HCE

Desagregado Aragon/Sectores Sanitarios

2. Indicador Evaluacion de funcién cardiaca

Casos Porcentaje de pacientes con diagnéstico de enfermedad de Steinert a los que se realiza
pruebas de funcion cardiaca, segln protocolo

Férmula (N.2 pacientes con diagnoéstico de Enfermedad de Steinert a los que se les realiza una prueba
de funcidn cardiaca/ Total pacientes diagnosticados de Enfermedad de Steinert) *100

Tiempo: Anual (segun protocolo)

Fuente: HCE

Desagregado Aragén/Sectores Sanitarios/

3. Indicador Terapia fisica, ocupacional o del habla/deglucién

Casos Porcentaje de pacientes con enfermedad de Steinert derivados para terapia fisica, ocupacional
o del habla/deglucion

Férmula (N.2 pacientes con diagnéstico Enfermedad de Steinert derivados para terapia fisica,
ocupacional o del habla/deglucion/ Total pacientes con Enfermedad de Steinert) *100

Tiempo: Anual

Fuente: HCE

Desagregado

Aragén/Sectores Sanitarios/
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1.4. Indicadores de resultados

1. Indicador Tasa ajustada de mortalidad por 100.000 habitantes

Casos Tasa ajustada de mortalidad por 100.000 habitantes

Férmula (N.2 defunciones acaecidas en la poblacidn durante un afio/Poblacién total a mitad del mismo
afio) *100000

Tiempo: Anual

Fuente: HCE

Desagregado Aragén/Sectores Sanitarios

Anotacion Global y especificado por ELA, Miastenia, Guillain-Barre y Steinert.

2. Indicador Tasas ajustadas de hospitalizaciéon por 100.000 habitantes

Casos Tasas ajustadas de hospitalizacién por 100.000 habitantes ajustadas por sexo, edad.

Férmula (N.2 pacientes dados de alta con diagndstico principal en 1 afio/ Poblacién en ese afio)
*100.000

Tiempo: Anual

Fuente: HCE

Desagregado Aragon/Hospitales, edad, sexo

Anotacion Pacientes con ELA, Miastenia, Guillain-Barre y Steinert

3. Indicador Estancia media hospitalaria

Casos Tiempo en dias desde el ingreso hospitalario hasta el alta por un episodio

Férmula N.2 total de dias de estancia hospitalaria/ N.2 total de episodios

Tiempo: Anual

Fuente: HCE

Desagregado Aragon/Hospitales

Anotacion Pacientes con ELA, Miastenia, Guillain-Barre y Steinert.

4. Indicador Supervivencia media

Casos Tiempo medio en meses desde el diagndstico hasta el momento de la medicidn

Férmula Suma de tiempo (en meses) desde el diagndstico al momento de la medicién / Total de
pacientes diagnosticados al momento de la medicidn

Tiempo: Anual

Fuente: HCE

Desagregado Aragdn/Sectores Sanitarios

Anotacion Global y especifico en ELA, Steinert, Guillain-Barre y Miastenia

5. Indicador Supervivencia mediana

Casos Tiempo medio en meses desde el diagndstico hasta el momento de la medicidn

Férmula Li+ (N)/2-Fi-y if yx ti

Tiempo: Anual

Fuente: HCE

Desagregado Aragén/Sectores Sanitarios

Anotacion Global y especifico en ELA, Steinert, Guillain-Barre y Miastenia
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6. Indicador

Calidad de vida

Casos Porcentaje de pacientes en cuyo seguimiento se evalla la calidad de vida (SF-36, SAQLI...)

Férmula (N.2 de pacientes incluidos en la red de ENM en cuyo seguimiento se evalUa alguna escala de
calidad de vida! (anual)/ Total pacientes incluidos en la red de atencién a ENM) *100

Tiempo: Anual

Fuente: HCE

Desagregado Aragon/Sectores Sanitarios/ Global y especifico en ELA, Steinert, Guillain-Barre y Miastenia

Anotacion?

Mediante alguna de las escalas de calidad de vida (EUROCOL-5D, SF-36, SAQLI...)

1.5. Indicadores de formacion

1. Indicador Formacion de personal sanitario

Casos N.2 profesionales que realizan el programa formativo ACREDITADO/ Total profesionales

Formula N.2 profesionales que realizan el programa formativo ACREDITADO/ Total profesionales

Tiempo: Anual

Fuente: Servicio de Estrategias y Formacion

Desagregado Aragon/Sectores Sanitarios

2. Indicador Sesiones clinicas multidisciplinares en la Red de ENM

Casos Sesiones clinicas multidisciplinares! entre los profesionales de la red

Férmula N.2 de sesiones clinicas multidisciplinares de la Red de ENM

Tiempo: Anual

Fuente: Red ENM

Anotacion! Sesiones de actualizacion, discusidn casos clinicos, realizacidn protocolos conjuntos

3. Indicador Numero de programas de apoyo o formativos a las personas cuidadoras por Area Sanitaria

Casos Numero de programas de apoyo o formativos a las personas cuidadoras por Area Sanitaria

Férmula N.2 de programas de apoyo o formativos realizados a las personas cuidadoras por Area
sanitaria en el afio en curso

Tiempo: Anual

Fuente: Servicio de Formacion y Coordinadores de Formacién de los Sectores Sanitarios /Escuela de
Salud

Desagregado Aragén/Sectores Sanitarios

4. Indicador Informacién organizada a la persona con la enfermedad y su familia (cuidados necesarios
tras el alta, etc.)

Casos Numero de hospitales con consulta especializada que poseen informacién organizada para la
persona enferma y a su familia para llevar a cabo los cuidados tras el alta

Formula Numero de hospitales con consulta especializada que poseen informacién organizada para la
persona enferma y a su familia para llevar a cabo los cuidados tras el alta

Tiempo: Anual

Fuente: Memoria unidad/consulta monogréfica

Desagregado

Global/ Hospital
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10. ANEXOS
ANEXO 1. Protocolo de indicacién y circuito de timectomia (extraido del protocolo autonémico de

timectomia de Aragén)

Tratamiento médico para control
sintomatico

DERIVACION A
CIRUGIA
TORACICA
PET-TAC

Edad 14-65 afos™ y »65 afios

MEG antiRAC o MG Musk
l MEG seronegativa MG oculars
refractaria

£Resecabla?
DERIVACION

A CIRLIGIA

TORACICA NO timectomia

CONSULTA DE
l - CIRUGIA TORACICA
Trucut yfo
biopsia
quirlirgica o
LI REHABILITACION
ANESTESIA

TIMECTOMIA (cuanda se
logre control suficiente de
la enfermedad)

*Se puede valorar la timectdmia en < 14 afios con MG-antiRAC, si la respuesta a piridostigmina es insuficiente o si se desea prevenir las
complicacicnes potenciales del tratamiente inmunosupresor. Ver Apartado 2.2 Criterios de exclusion del Protecolo de Timectomio.

+ De forma general la timectomia no estara indicada en formas puramente oculares de MG, pero en base a la evidencia actual, s2 pueda
valorar en determinados casos. Ver Apartodo 2.2 Criterios de exclusidn del Protocalo autondmico de Timectomia.

MGG Mi ia gravis generall; 1; antifAC: onti-receptor de Acetilcoling.
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ANEXO 2. Criterios Generales de Indicacion de Biopsia de nervio, musculo y piel

Criterios de Biopsia muscular

Generalidades:

e Se contempla dentro del diagndstico clinico de la miopatia y en ocasiones se requiere para el
diagndstico definitivo.
e Hay algunas miopatias que pueden no requerir para el diagndstico la realizacion de una biopsia:
o Sospecha clinica de distrofinopatia con confirmacién genética como la enfermedad de
Duchenne o Becker
o Distrofias de cinturas y otras distrofias musculares con presentaciones clinicas que las hagan
claramente reconocibles y distinguibles de otras
Distrofia miotdnica
Algunas alteraciones mitocondriales
Algunas alteraciones metabdlicas
o Pardlisis periddicas.

o O O

Indicaciones: Se podra plantear la realizacion de una biopsia muscular en los siguientes casos:

1. Superposicion de caracteristicas clinicas de procesos miopaticos y neurogénicos, cuando el
diagndstico diferencial no se pueda hacer por dichas caracteristicas clinicas

2. Determinacion de la significacidn clinica de las variantes gendmicas identificadas en las pruebas
genéticas. La mayor disponibilidad de pruebas genéticas, asi como su mayor cobertura han
incrementado el hallazgo de variantes de significado incierto en las que la biopsia puede ayudar a
identificar si esas variantes son realmente patogénicas.

3. Sospecha de miopatias inflamatorias siempre que sea posible antes de iniciar tratamiento:
e Permite confirmar diagndstico antes de iniciar tratamientos potencialmente agresivos
® Se podria plantear biopsia de control en los casos de mala evolucién para comprobar si hay
una recurrencia de la enfermedad o un efecto miopatico secundario a los tratamientos
utilizados.

4. Miopatias que puedan tener tratamiento disponible (y cuyo diagndstico de confirmacion no se
ha podido realizar por otra via).

5. Miopatias hereditarias que requieran consejo genético y cuyo diagndstico no se haya podido
realizar por otra via

6. Pacientes con hiperCKemia si el nivel de CK es 3-5 veces el valor normal y:

e EIEMG es anormal (miopatico)

e vy/olaedad del paciente es inferior a 30 afios.

e En mujeres con CK<3 veces el valor normal podria plantearse biopsia (posibilidad
portadora de distrofinopatia). Sin embargo, un analisis de ADN en sangre puede evitar
biopsias. La sonda MLPA permite identificar al 70% de las portadoras.

e Envarones con CK< 3 veces el valor normal, valorar seguimiento

7. Pacientes con mialgias en relacién con el esfuerzo si se da uno o mas de los siguientes supuestos
y cuyo diagnéstico no se haya podido realizar por otra via:
e Historia de mioglobinuria
o  “Fendmeno de segunda entrada” o “second wind”
e Debilidad muscular
e Hipertrofia/atrofia muscular
e HiperCKemia significativa
e  Patréon miopatico en EMG
®  Exclusidn de otras causas
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Criterios de Biopsia nervio

Generalidades:

En general la biopsia de nervio deberia ser evitada en la mayor parte de casos si hay otras pruebas
menos invasivas que puedan ayudar a establecer el diagndstico, pero puede ser considerada en
etiologias inflamatorias u otras potencialmente tratables, cuando los estudios clinicos,
electrofisiolégicos y analiticos no hayan mostrado la etiologia

Indicaciones: Se podra plantear la realizacion de una biopsia de nervio para descartar neuropatia
vasculitica en los siguientes casos:

e Mononeuritis multiple o neuropatia multifocal asociada o no a signos de compromiso sistémico.
Puede ser recomendable realizar biopsia conjunta de musculo y nervio.

e Sospecha de neuropatia asociada a sarcoidosis

e Neuropatia adquirida simétrica distal en la que se sospecha una amiloidosis en un paciente con
gammapatia monoclonal.

e Algunos casos de polineuropatia desmielinizante crdnica

e Algunas neuropatias hereditarias poco frecuentes como la enfermedad de Tangier o la
enfermedad de Fabry si hay dudas diagnésticas

Criterios de Biopsia de piel

Generalidades:

e El diagndstico de la neuropatia de fibra fina es clinico, con el soporte de al menos una técnica
especifica para el estudio de la fibra fina termoalgésica.

e Los criterios diagnodsticos incluyen principalmente la biopsia de piel, el test sensorial cuantitativo
(termotest) y los potenciales evocados nociceptivos

Indicaciones

Sospecha de polineuropatia de fibra fina.
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ANEXO 3. Subtipos de la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth (extraido de Hilton-Jones D, Eds. Oxford Textbook
of Neuromuscular Disorders. Oxford Press University. 201429)

Type Gene Phenotype
Autosomal dominant CMT1 (AD CMT1)
CMT1A 17p duplication (PMP22) Classic CMT1
PMP22 point mutation Classic CMT1/DSD/CHN (rarely recessive)
CMT1B MPZ CMT1/DSD/CHN/CMT2 (rarely recessive)
CMT1C LITAF Classic CMT1
CMT1D EGR2 Classic CMT1/DSD/CHN
CMT1F NEFL CMT2 but can have slow motor nerve conduction velocity in the CMT1 range
Hereditary neuropathy with liability to Del 17p (PMP22) Typical HNPP
pressure palsies (HNPP) PMP22 (point mutation) Typical HNPP

Autosomal recessive CMT1 (CMT4/ARCMT1)

CMT4A GDAP1 CMT1 or CMT2, usually severe early onset. Vocal cord and diaphragmatic paralysis
described

CMT4B1 MTMR2 Severe CMT1/facial/bulbar/focally folded myelin

CMT4B2 MTMR13 Severe CMT1/glaucoma/focally folded myelin

CMT4C SH3TC2 Severe CMT1/scoliosis/cytoplasmic inclusions

CMT4D (HMSNL) NDRG1 Severe CMT1/gypsy/deafness/tongue atrophy

CMT4E EGR2 CMT1/DSD/CHN phenotype

CMT4F PRX CMT 1/more sensory/focally folded myelin

CMT4G (HMSN Russe) HK1 Severe early onset CMT1/gypsy

CMT4H FGD4 (Frabin) Classic CMT1

CMT4) FIG4 CMT 1/ predominantly motor/progressive

CCFDN CTDP1 CMT 1/gypsy/cataracts/dysmorphic features

Autosomal dominant CMT2 (AD CMT2)

CMT2A MFN2 CMT2/progressive/optic atrophy (rarely recessive)

CMT2B RAB7 CMT2 with sensory complications (ulceromutilating)

CMT2C TRPV4 CMT2/vocal cord paralysis

CMT2D GARS CMT?2 with predominant hand wasting/dHMN Type V

dHMN Type V BSCL2 dHMN Type V with predominant hand wasting/Silver syndrome, but can have sensory
involvement like CMT2D

CMT2E NEFL CMT2 but can have nerve conduction velocity in the CMT1 range (rarely recessive
CMT1)

CMT2F HSPB1 Motor-predominant CMT2

CMT2G 12q12-q133 CMT2

CMT2I MPZ Late-onset CMT2

CMT2) MPZ CMT2 with hearing loss and pupillary abnormalities

CMT2K GDAP1 Late-onset CMT2 (dominant)/severe CMT2 (recessive)

CMT2L HSPB8 Motor-predominant CMT2

CMT2N AARS Classic CMT2

HMSN-P, Okinawa type 3q13.1 CMT2 with proximal involvement (optineurin spinal cord inclusions described)

CMT2P LRSAMT Mild sensory-predominant CMT2 (dominant and recessive)

SPG10 KIFSA CMT2/hereditary spastic paraplegia

Autosomal recessive CMT2

CMT2B1 LMNA CMT2 rapid progression

CMT2B2 MED25 Classic CMT2

Type Gene Phenotype

X-linked CMT

CMTX1 GJB1 Males CMT1 (patchy nerve conduction velocity)/females CMT2

CMTX2 Xp222 Intermediate CMT/infantile onset/learning disability

CMTX3 Xq26 Intermediate CMT

CMTX4 (Cowchock syndrome) Xq24-26.1 CMT2/infantile onset/developmental delay/deafness/learning difficulties

CMTX5 PRPS1 CMT2/deafness/optic atrophy

Dominant intermediate CMT (CMTDI)

CMTDIA 10q24.1-q25.1 Intermediate CMT

CMTDIB/CMT2M DNM2 Intermediate CMT or CMT2/cataracts/ophthalmoplegia/ptosis

CMTDIC YARS Intermediate CMT

CMTDID MPZ Intermediate CMT

CMTDIE IFN2 Intermediate CMT /focal segmental glomerulosclerosis/end-stage renal failure

Recessive intermediate CMT (RI-CMT)

CMTRIA GDAP1 Intermediate CMT

CMTRIB KARS Intermediate CMT/learning difficulty/vestibular schwannoma

CMT, Charcot-Marie-Tooth disease; DSD, Dejerine-Sottas disease; CHN, congenital hypomyelinating neuropathy; HMSN, hereditary motor and sensory neuropathy; dHMN, distal

hereditary motor neuropathy.
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ANEXO 4. Clasificacidn de las Neuropatias Sensitivo Autonédmicas Hereditarias (Extraido de
http://genm.sen.es/index.php/profesionales/recursos y modificado por Schwartzlow C3*y Haga35)

\ Herencia \ Gen implicado

Fenotipo

HSAN | Neuropatia sensitiva. Afectacion distal motora tardia.
Dolor neuropdtico, lesiones ulcerosas.
HSAN IA AD SPTLCT * Neuropatia se,n_sitiva. Afectacién distal motora tardia.
Dolor neuropdtico, lesiones ulcerosas.
HSAN IB AD 3p22-p24 Neuropatia sensitiva, tos, reflujo gastro-esofagico.
HSAN IC AD SPTLC2 Neuropatia seln'sitiva. Afectacién distal motora tardia.
Dolor neuropatico, lesiones ulcerosas
Neuropatia sensitiva sin afectacion motora. Reflejos
HSAN ID AD ATLA oste(.)tendinosos . pueden estar . ex‘?:\ltados, puede
asociar  espasticidad. = Complicaciones  ulcero-
mutilantes, cambios ufias
HSAN IE AD DNMT1 Neuropa?tl’a senéitiva, hipoa,cusia neurqsensorial con
demencia a partir de la 42 década de la vida.
HSAN IF AD ATL3 Neuropatia sensitiva
Neuropatia sensitiva con complicaciones ulcero-
HSAN II mutilantes graves. Afectacidon motora leve e hipotonia
generalizada, retraso desarrollo.
Neuropatia sensitiva con complicaciones ulcero-
HSAN II-A AR WNK1 . .,
mutilantes graves. Afectacién motora leve.
Neuropatia  sensitiva.  Complicaciones  ulcero-
HSAN II-B AR FAM134B mutilantes, con variable afectacion autondmica y
motora. Aumento RMP y paraplejia no progresiva
HSAN I1-C AR KIFIA Neuropatia se.nsiti.va. 3 Complicaciones ulcero-
mutilantes. Leve implicacion motora.
HSAN II-D AR SCN9A N.europ.atl'a sensitiva con insensibilidad al dolor e
hiposmia
HSAN Il
Disautonomia  familiar.  Importante  disfuncién
HSAN Il AR IKBKAP/ELPI autonémiFa co.n. pérdida’ fje papilas .Iir?guales.
Neuropatia sensitiva con pérdida de la sensibilidad al
dolor y temperatura
HSAN IV,V Y VI
Insensibilidad congénita a dolor con anhidrosis (CIPA).
HSAN IV AR NTRK1 * Neuropatia sensitiva grave, anhidrosis, retraso mental.
Afectacién de fibras amielinicas.
Insensibilidad congénita al dolor, minima disfuncién
HSAN V AR NGFB autondmica, sin retraso mental. Afectacidn
predominante de fibra fina mielinica.
HSAN VI AR DST Grave disautonomia.
HSAN VII Y VIII
HSAN-VII AD SCN11A Hiperhidrosis, complicaciones  Gastrointestinales
(motilidad)
HSAN-VII AR PRDM12 Neuropatia sensitiva mutilante, hipohidrosis, fiebre
OTRAS
HSAN con Neuropatia sensitiva mutilante con paraparesia
Paraparesia AR CCT5 a
. espastica.
Espastica

136




ANEXO 5. Genotipo y fenotipo de las neuropatias hereditarias motoras distales (NHMD) basandose en
la clasificacién original de Harding (1993). Se incluyen nuevos fenotipos definidos>®
Gen/Locus

Herencia

Edad inicio

Fenotipo

NHMD tipo | HSPB1, HSPB8, GARS | AD Juvenil Debilidad y atrofia distal
NHMD tipolly b HSPB1, HSPBS8, | AD Adulto Debilidad y atrofia distal
BSCL2, (probable)
HSPB3
NHMD tipo Il Desconocido/11gq13 | AR Adulto Debilidad % atrofia distal
lentamente progresiva sin debilidad
diafragmadtica
NHMD tipo IV Desconocido /1113 | AR Juvenil Debilidad y atrofia distal importante
con afectacién diafragmatica
NHMD tipo Va GARS, BSCL2 AD Juvenil Inicio V% predominio en
extremidades superiores,
ocasionalmente piramidalismo
NHMD tipo V b | BSCL2/Seipina AD Juvenil Debilidad predominante de manos
(Sindrome Silver) y espasticidad en extremidades
inferiores
NHMD tipo VI IGHMBP2 AR Congenita-2a Forma infantil grave con distres
respiratorio
NHMD Viia Desconocido AD Adulto Inicio con paresia cuerdas vocales
NHMD Viib DCTN1, TRPV4, | AD Adulto Inicio con paresia facial y de cuerdas
Desconocido 2q14 vocales
NHMD con | SETX, BSCL2, | AD Adulto Distal de extremidades con
piramidalismo desconocidos (4q34- piramidalismo
a35y
7q34-q36)
NHMD- XL ATP7A XL- Juvenil Debilidad y atrofia distal
recesiva
NHMD/ALS4 SETX/Senataxina AD 4-492 Debilidad y atrofia distal, algunos
piramidalismo
NHMD congénita | TRPV4 AD Congénita Debilidad congénita con
con artrogriposis artrogriposis
SMA-LED (HMN) SYT2, BICD2, | AD Congénita, Debilidad y atrofia en piernas y pies
DYNC1H1 infancia precoz | no/lentamente progresiva
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51-55

ANEXO 6. Epidemiologia de las principales miopatias hereditarias en la literatura

Miopatias Internacional 10 ° Navarra 10
DISTROFIAS
D. Miotdnica de Steinert 0.5-18 61 35,90
D. Facio escapulo humeral 3.2-4.60Y 5,15
D. Duchenne 1.7-4.206Y 2,34
D. Becker 0.4-3.60Y
D. Cinturas 0.9-2.361 4,21
D. Muscular Congénita 0.6 1 0,62
D. Emery Dreifuss 0.1-0.462
D. Oculo-faringea 0.1 2 0,31
Total Distrofias Musculares 8-32.5 061 49,32
MIOPATIAS CONGENITAS
Miopatias Congénitas 1.3-4.4062 1,25
Miopatia Miofibrilar 0.2 62
Miopatia Distal 0.3 (2 0,47
MIOPATIAS METABOLICAS
Glucogenosis McArdle 0.6 %3 1,56
Glucogenosis Pompe 0.35 54
MIOPATIAS MITOCONDRIALES
Miopatias Mitocondriales 10 - 15 ) 3,59
TOTAL 20.01 - 50.56 63.22
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ANEXO 7. Subgrupo de distrofias de cinturas tipo 1y 2%

Disease Genafocus Protein Subgroup
LGMD1A MYOT Myotilin Z-disk proteinopathies
LGMD1B LANA Lamin A/C Nuclear ervelopathies
LGMD1C CAV3 Caveolin-3 Caveolas-associated muscular
dystrophies
LGMDO1D DNAJBS DNAJ/Hsp40 homolog, subfamily B, member & Z-disk proteinopathies
LGMD1E DES Dezmin Z-disk proteinopathies
LGMDA1F TNFRO3 Transportin-3 Muclear ervelopathies
LGMD1G HNRNFDL Heterogeneous ribonucleoprotein D-like protein —
LGMD1H Jp23p25.1 Urknown —
LGMD2A CAPN3 Calpain-3 Calpainopathy
LGMDZB DYSF Dyefedin Muscular dystrophies with defective
membrane repair
LGMD2C SGCG y-sarcoglycan Sarcoghcanopathies
LGMD2D SGCA a-sarcoghycan Sarcoghcanopathies
LGMDZE SGCB f-sarcoglycan Sarcoghcanopathies
LGMD2F SGCD d-sarcoghycan Sarcoghcanopathies
LGMD2G TCAP Telathonin 7-disk proteinopathies
LGMD2H TRIM32 Tripartite motif containing-32 —
LGMD 2| FKRF Fukutin-related protein a-dystroglycanopathies
LGMD2J TN Titin Z-disk proteinopathies
LGMD 2K FOMT? Protein-O-mannosyl transferase-1 z-dystroglycanopathies
LGMD 2L ANOS Anoctamin-5 Muscular dystrophies with defective
membrang repair
LGMD2M FKTN Fukutin a-dystroglycanopathies
LGMD2N FOMTZ Protein-O-mannosyl transferase-2 z-dystroglycanopathies
LGMD20 FOMGNT1 Protein-O-mannose §-1,2-N-acetyfigucosaminyltransferase z-dystroglycanopathies
LLGMD2P DAG1 Dystrophin-associated glycoprotein-1 (z-dystroghycan) #-dystroglycanopathies
LGMD2Q ALEC1 Flectin Z-disk proteinopathies
LGMD2R DES Dezmin Z-disk proteinopathies
LGMD23 TRAPFC11 Transport protein particle complex 11 z-dystroglycanopathies
LGMD2ET GMPFB GDP-mannose pyrophosphondase B a-dystroglycanopathies
LGMD2U ISPD lsoprenaid synthase domain—containing protein a-dystroglycanopathies
LGMD2v GAA 2-1,4-glucosidase —
LGMD2W Lms2 LIM and senescent call antigeniike domains 2 —
LGMDZ2X FOPDC1 Popeye domain-containing protein 1 MNuclear ervelopathies
LGMD2Y TOR1AIP1 Torsin-A interacting protein 1 or lamin-associated protein 1 Muclear envelopathies
LGMDZZ FOGLUT? Protein O-glucosyltransferase 1 a-dystroglycanopathies
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ANEXO 8. Clasificacion principales miopatias hereditarias primarias segun la alteracién de las proteinas
de la membrana muscular, proteinas de soporte o del aparato muscular contractil

Proteinas matriz extracelular

Defectos de la Glicosilacion y
Glicosiltransferasa

Proteinas del reticulo endoplasmica

* Laminina alfa 2 cadena
(merosina/ LAMA?2)

* Integrina alfa 7/ITGA7

*  Colageno VI A1/COL6A1

*  Colageno VI A2/COL6A2

e Colageno VI A3/COL6A3

e  Dystrofina/DMD

*  Sarcoglicano

e Disferlina/DYSF

e Caveolina-3/CAV3

Proteina relacionada Fukutin /FKRP
Fukutina/FKTN

Proteina-O-manosil transferasal/
POMT1
Proteina-O-manosil-transferasa2/
POMT2

0O-Manosa betal, 2-N-acetil-
glucosaminiltransferasa/POMGnT1
Like-glicosil transferasa/LARGE

Selenoproteina N1/SEPN1
Miopatias con core (RYR1)

e Cristallina, alfa B/CRYAB

*  Desmina/DES

e LIM binding-3 /LDB30orZASP
*  Filamina C, gamma/FLNC

e BCl2asociada athanogene

Tropomiosina 2/TPM2
Tropomiosina 3/TPM3
Troponina T tipo 1/TNNT1
Cofilina 2/CFL2
Nebulina/NEB

Miopatias Miofibrilares Miopatia Nemalinica Otras Proteinas Miosina
citosadlicas
¢  Miotilina /MYOT Actina, alpha 1/ACTA1 Calpaina-3/CAPN3 Miosina

Glucosamina (UDP-N-
acetyl)2-epimerase/
Nacetylmanosamina
kinasa/ GNE
Valosin-containing

(miosin2)/MYH2

3/BAG3
e Titina/TTN
*  Teletonina (titin cap)/TCAP

protein/VCP

e Lamina A/C/LMNA

*  Emerina/EMD

*  Nesprina 1/SYNE1

*  Nesprina 2/SYNE2

e Miotubularina 1/MTM1

*  Poliadenilato binding protein, nuclear 1/PABPN1 (distrofia muscular oculofaringea)
*  Distrofia miotonica-

*  Proteina Zinc finger 9/ZNF9

1. Defectos enzima thea-1,4-glucosidasa
2. Proteina de membrana asociado a Lisosoma-2 (LAMP-2)

e  Glucogenosis
e  (Carnitina palmitoiltransferasa 2 (CPT2)
e Enfermedad Mitocondrial
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ANEXO 9. Uso de la subescala “Cuidados Médicos” de la escala “The Needs and Provision
Complexity Scale (NPCS) for Long Term Neurological Conditions (LTNC)”, como herramienta en la
planificacion abordaje de un paciente con enfermedad neuromuscular

ING'S
Clollege  The North West London Hospitals !il 2: Ei
LLONDON

University of London The Needs & Provision Complexity Scale (NPCS) for LTNC

El NPCS puede ser utilizado y copiado libremente, pero se ruega referenciar a los autores de la escala

en todas las publicaciones

Referencias

Turner-Stokes L, Siegert Rl. The Needs and Provision Complexity Scale: factor structure and repeatability. Poster
Presentation. 7th ‘World Congress in Neurorehabilitation; 2012; Melbourne. Abstract published in
Neurorehabilitation and Neural Repair 2012; 26(6): 695-804 (Poster 48)

Turner-Stokes L, Siegert RJ. The Needs and Provision Complexity Scale: measuring met and unmet needs
in the community for patients with complex neurological disabilities. Poster Presentation. 7th World Congress in
Neurorehabilitation; Melbourne. May 2012

Neurorehabilitation and Neural Repair 2012; 26(6): 695-804 [Poster 49)

Regional Rehabilitation Unit, Northwick

Se puede obtener mas informacién y asesoramiento de: Park Hospital, Watford Road,
Professor Lynne Turner-Stokes DM FRCP Harrow, Middlesex.
Herbert Dunhill Chair of Rehabilitation, King's College London. HA13UJ

Tel: +44 (0) 208-869-2800;
Fax: +44 (0) 208-869-2803
Email: lynne.turner-stokes @dial.pipex.com

Instrucciones generales:

La parte A (NECESIDADES): define las necesidades de entrada bajo los diferentes encabezados. EI NPCS
registra las perspectivas profesionales y personales sobre lo que el paciente necesita (vision profesional)
v lo que le gustaria (eleccién personal).

La parte B (NPCS-Gets o PROVISION): define el nivel actual de servicio actualmente proporcionado.

Se detectan por tanto las necesidades insatisfechas: Se registran como la diferencia entre las dos escalas.

En términos generales, los niveles de calificacion de cada drea (0, 1, 2, 3 o 4) estan disefiados para
determinar:

e Namero de personal requerido

¢ Frecuencia de necesidades/intervencion
Los descriptores de nivel ofrecen una guia aproximada de lo que podria ser "ocasional”, "regular” o
"frecuente"”, pero no estdn disefiados para ser puntos de corte estrictamente definidos.
La hoja de puntaje resumido incluye una lista de verificacién de los servicios especificos requeridos bajo
cada encabezado. También incluye un conjunto de cuadros para registrar las causas de la diferencia
{necesidad no satisfecha) que pueden ser:

1. Servicio no disponible, es decir, no hay servicio disponible o no se ha ofrecido
2. Servicio rechazado, es decir, se ha ofrecido el servicio, pero el paciente/cuidador lo ha rechazado

{a menudo esto se debe a que consideran que lo que se ha ofrecido no es adecuado). Hay espacio
para registrar las circunstancias especificas si se desea.
3. _Oftro. - alguna otra razon
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En esta herramienta existe la opcion de puntuar lo que el paciente querria. Esto es especialmente
relevante en dos escenarios:

1. Cuando los profesionales consideran que el paciente requiere cierto servicio, pero el paciente no
lo acepta.

2. Cuando los profesionales consideran que el paciente no requiere un determinado servicio,
porgue no existe un potencial clinico para beneficiarlo, pero el paciente y / o la familia desean
ese servicio porque sienten que puede ayudarlo. (Un ejemplo tipico serfa la situacién en la que
un individuo tiene una discapacidad fisica permanente que no tiene el potencial de cambiar con
fisioterapia, pero se prescribe un programa de mantenimiento. 5in embargo, el individuo y / o su
familia se aferran fuertemente a la creencia de que, con suficiente terapia, recuperaran la
capacidad perdida.

En ambas situaciones, el paciente / familia tiene un punto de vista valido que debe registrarse, pero, por
distintas razones, no se pueden ofertar los servicios que desean.

El Dominio “Cuidado de la salud”, comprende dos subescalas: “necesidades de cuidados médicos” y
“necesidades de cuidados de enfermeria”.

* Lla atencién médica refleja el nivel y la intensidad del seguimiento médico, es decir, si el
seguimiento es realizado por un médico de familia, por un especialista, con mayor o menor
intensidad o especializacion, de forma ambulatoria o en hospitalizacion.

* la atencion de enfermeria refleja si existe la necesidad de enfermeria especializada y la
frecuencia de |a

Esta subescala permitird establecer el nivel mas adecuado para el seguimiento del paciente segun las
necesidades objetivadas. A continuacion, se expone la subescala “cuidado de la salud”

Escala de complejidad de necesidades y provisiéon de atenciéon (NPCS)
para LTNC*

Identificacién del paciente

Nombre: NEZHC: Fecha valoracién: / [

PARTE A - Necesidades: para cada subescala, marque el mayor nivel aplicable.

1. NECESIDADES DE ATENCION MEDICA
Requiere intervencion médica para investigacion, monitorizacion o tratamiento. La entrada al médico especialista puede
ser de cualquier especialidad médica.

Tipo de atencion
MO Valoracion ocasional por MF* — sin contacte regular - visitas al MF*® segun necesidad (3 o< meédica.

visitas/afio)

O Meurclogia

M1 Control/monitoreo por MF*- monitorizacion regular/tratamiento por MF* Rehabilitacion

L. . ; . Neuropsiguiatria
M2 Soporte de bajo nivel por especialista: ej. condicién estable prolongada X o
Cuidados Paliativos

Otros

Monitorizacion/ftratamiento continuo por parte del médico de cabecera con asesoramiento /
revision ocasional de especialistas

Necesidad de intervencion médica especializada activa, €j., condicion cambiante / inestable o
para sintomas no resueltos.

Investigacion o tratamiento que requiere contacto frecuente con un equipo médico especializado

M3

[*MF: Meédico de familia)

2. NECESIDADES DE ENFERMERIA ESPECIALIZADA

Se requiere intervencion de personal de enfermeria capacitada y/fo especializada. gj., enfermeria de drea o enfermera
especializada (por ejemplo, para el cuidade de heridas, manejo de la vejiga/intestino, monitorizacion de
medicamentos/asesoramiento especializado/apoyo/consultoria)

Tipos de cuidades de
NO No necesidades de enfermeria enfermeria
Reguiere intervencién de enfermeria capacitada o especializada: O Enfermeria area
O Enfermeria
N1 Intervencion ocasional [ej. mensual o menos) especializada
N2 Intervencion regular (gj. Cada 1-2 semanas) O Neurologia
O salud Mental
N3 Intervencion frecuente diaria o varias veces a la semana _ i
O Cuidados
Paliativos
0 Otros

142




PARTE B: PROVISION RECIBIDA (Esta parte debe ser rellenada por el médico y por el paciente y/o cuidador)

Objetivo de la parte B:

“Queremos saber cudl es la atencidn y el apoyo que recibe actualmente. Le preguntaremos acerca de 2
dreas en las que podria obtener apoyo del sistema de salud. También nos interesa saber si cree que este
apoyo es la cantidad adecuada para usted en este momento, o si cree gue necesita mas apoyo o menos
apoyo para ser feliz y llevar una buena vida".

(Mota para el entrevistador: si la provision de servicios que recibe el paciente no es el adecuado en intensidad y/o
frecuencia, busque establecer lo que considera que necesita {registre en sus palabras) y luego ajuste esto al nivel mads
relevante en el NPCS)

Para cada una de las preguntas queremos conocer:
1. Elnivel de cuidados y apoyo que ha recibido en los dltimos 6 meses.
2. Siesta atencidn y apoyo se ha recibido con la frecuencia necesaria, o si cree que se beneficiaria
de mas o menos cuidados que los que ha recibido en estos momentos
3. Sise aplican mas de una opcion por favor elija la opcion mas cercana al final del listado. Ej.: si el
paciente recibe un seguimiento regular por su médico de familia y la visita a un especialista se
puntuara 2.

Para cada subescala, marque el mayor nivel aplicable

1. PROVISION DE ATENCION MEDICA

Intervencidn médica por motiva de investigacion, monitorizacidn o tratamiento. La valoracidn especializada puede ser de
cualguier especialidad médica

M 0 | Valoracion ocasional por MF— no contacto regular. La valoracion por el MF es solicitada por el paciente

. ; O Meurologia
segun necesidad £

O Rehabilitacidn

M 1 | Monitorizacidn activa por MF — monitorizacion regular/ tratamiento, sélo por MF 0 Meuropsiguiatria

M2

Bajo nivel de soporte especializado ). condiciones crénicas estables O Cuidades Paliativos
Monitorizacion/tratamiento  habitual por médico de cabecera con asesoramiento [ revision
especializada ocasional

O Otros

M 3 | Intervencidn médica especializada activa, por jemplo, por cambios,/condicidn inestable o para sintomas

no resueltos.
Investigacion o tratamiento gue requiera contacto frecuente con un eguipo medico especializado

2. PROVISION DE CUIDADOS DE ENFERMERIA
Intervencidn de personal de enfermeria capacitado yfo especialista, por ejemplo, enfermeria del distrito o

enfermera especialista (por ejemplo, para el cuidado de heridas, manejo de la vejiga / intestino / monitorizacion de
medicamentos [ asesoramiento especializado [ apoyo / consulta)

NO N ision de cuidad ficos d . . Tipos de cuidados de
o provision de cuidados especificos de enfermeria enfarmeria
M1 Intervencion ocasional de enfermeria con capacitacion o especializada (gj. mensuzal 0 menos) 0 Enfermeria area
L. . N . - ) 0 Enfermeria
N2 Intervencion regular de enfermeria capacitada o enfermeria especializada, por ejemplo, cada 1-2 especializada
s zada
SEmManas _ .
= 5 A - P — A O Neurologia
N3 Intervencion frecuente de enfermeria capacitada o enfermeria especializada a diario, o varias veces -
por semana 0 Salud Mental
O Cuidados Paliativos
0 Otros

Tipo de atencion medica.




PLAN DE ATENCION PARA LAS PERSONAS CON ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES

ANEXO 10. Protocolo de cuidados y seguimiento de la distrofia miotdnica de Steinert

Actividades en el Diagnéstico en un paciente con Distrofia M17%72

DIAGNOSTICO (A realizar por Neurdlogo Sector)

INICIO DIAGNOSTICO ALTO INDICE DE SOSPECHA

Sospecha clinica:
(si presenta al menos 3 de los
siguientes sintomas)

*Ptosis palpebral

eDebilidad predominio distal (inicio dedos y flexores de la muifieca, sin
contracturas)

eMiotonia o rigidez en los musculos

eCataratas preseniles (especialmente si presentan granulos policromaticos)

Sospecha clinica:

(si tiene algunos de estos
sintomas o historia familiar:
obtener drbol genealdgico
con al menos 3 generaciones)

¢ Bloqueo cardiaco de primer grado

* Sindrome del intestino irritable (SIl) o enzimas hepaticas elevadas.

e Calculos biliares a una edad temprana

® Recuperacion prolongada o paro respiratorio después de un anestésico.
¢ Resistencia a la insulina o diabetes

¢ Hipogonadismo hipogonadotrofico

¢ Excesiva somnolencia diurna (EDS)

¢ Dificultad de aprendizaje leve

Estudio Neurofisiolégico:
(puede ser de ayuda, no es
necesario realizarlo si existe
fuerte sospecha clinica)

*EMG: Detecta descargas miotdnicas tipicas. Patron EMG miopaticos (m.
distales)

*ENG: Reduccién amplitud PAMC®. Test ejercicio corto: caida precoz tras el
esfuerzo del PAMC* (ayuda a diferenciar DM1 de la DM2)

CONFIRMACION DIAGNOSTICO CLINICO

12 linea: Estudio Genético
(PCR) Realizar si hay sospecha
clinica de DM1 (no realizar
Biopsia si hay sospecha
clinica)

Muestra sangre EDTA 10 ml:
Debe demostrar 50 o mas
repeticiones CTG en la porcion no
codificante de DMPK* (raro, pero
pueden existir falsos negativos)

eDiagndstico: 50 o mas repeticiones CTG

50-100: formas leves

100-1000: forma cldsica

>1000: forma congénita
ePremutaciones: 37-49 repeticiones CTG
(5-37 repeticiones de CTG se considera normal)

PRIMERAS VALORACIONES TRAS DIAGNOSTICO

Recomendaciones

e Abrir un Plan de intervencién en HCE'! (esto emite alerta a su EAP)

eDebe ser evaluado de forma integral (NPCS) para establecer las necesidades
del paciente y la provisién médica/cuidados enfermeria que debe recibir el
paciente (nimero de especialistas diferentes y frecuencia de visitas)

eSe recomienda indicar el nivel de provision en el plan de intervencién del
paciente en HCE.

*Se recomienda valoracion basal por Cardiologia y Neumologia (Se presentan
en un elevado numero de pacientes, siendo las principales causas de muerte y de
pérdida de calidad de vida) (Clase I, nivel de Evidencia C).

*Se recomienda contacto con el EAP* para establecer el plan de seguimiento
compartido del paciente segun el protocolo establecido en su Plan personal.
eDebe ser informado de los riesgos de anestesia y sedacidn, evitar opiodes y del
manejo del dolor

Consejo Genético
(criterios de derivacion)

ePacientes con la enfermedad (deseo reproductivo, criterio clinico)
*Familiares en riesgo (toma decision informada antes proceder test genéticos)
ePacientes con 37 a 49 repeticiones: “las premutaciones" pueden expandirse
en el rango de mutacidn y provocar la enfermedad en generaciones posteriores,
particularmente cuando es transmitido por hombres. Las personas asi
identificadas deberian recibir asesoramiento genético sobre riesgo transmitir
DM1

#(DMPK:gen proteinacinasa de la DM). *(EAP:Equipo de atencién primaria). © (PMAC: potencial evocado motor

compuesto)

11 Se abre en el curso clinico de HCE un episodio de “enfermedad neuromuscular” al abrir el formulario
“enfermedad neuromuscular” (podra ser abierto por el neurdlogo o la enfermera gestora del caso paciente)
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Resumen de actividades en Atencién Primaria (AP) en el Seguimiento de un paciente con Distrofia M17%72

A REALIZAR POR EL EAP (EQUIPO DE ATENCION PRIMARIA)

CRIBADOS EN AP

CRITERIOS DERIVACION/
INTERCONSULTA AE

PRECAUCIONES
RECOMENDACIONES

ACOGIDA-PRIMERAS VISITAS TRAS D¢

NEUROLOGIA (ICV*?)

*Valoracion general necesidades
sanitarias y sociales por EAP
ePlanificacion conjunta cuidados con
equipo  Neurologia Sector segun
protocolo y situacién paciente?®?

eAnual (revision general paciente)
A criterio EAP cuando precise ICV

1.Comunicacién fluida EAP/
(NRL-enfermera NRL) sector
2. Contacto NRL sector ante
cualquier duda

CARDIOLOGICO

CARDIOLOGIA (ICV)

<40 aios:
*Valoracion Clinica Anual: Sintomas
alarma (sincope, palpitaciones)
*ECG Bianual
>40 afos:
*ECG anual/bianual segun
recomendaciones Cardiologia

*>40 aios

eSintomas alarma

eAnormalidades ECG:

(<50 I/pmn, PR>200 ms, QRS>100 ms,
Bloqueo fascicular anterior izdo o
posterior, bloqueo AV 22 o 392, onda Q,
taquicardia auricular, fibrilacion/flutter
auricular, arritmias ventriculares)

1. Informar paciente sobre
sintomas alarma

2. Manejo cauteloso con
antiarritmicos/intervalo HV**

(grupo 1)

RESPIRATORIO

NEUMOLOGIA (ICV)

<50 afos:
*Valoracion Clinica Anual: Sintomas
alarma (Somnolencia diurna, disnea,
cefalea vespertina, roncopatia intensa,
apneas, despertar con ahogo, tos
ineficaz, neumonias recurrentes..)
eEspirometria anual
>50 afos:
eEspirometria/otras segun
recomendaciones Neumologia

eCualquier edad:
*Si sintomas alarma
*FVC<80%
eVarones obesos
*Expansiones grandes (>100 CTG)
oA criterio del Neumdélogo tras la
evaluacion basal

*>50 ANOS

l.Informar paciente sobre
sintomas alarma

2. Evitar opiodes, manejo del
dolor

3. Vacunacion gripe anual

4. vacunaciéon neumococo (al

menos una vez vida)

OCULAR

OFTALMOLOGIA

eCataratas subcapsulares iridiscentes
(90%)
*Presion intraocular baja (casi 100%)

*<50 afios: solo si sintomas
*>50 afios: Evaluacion anual con
lampara hendidura (oftalmologia)

Cuidados cérnea para dormir
en pacientes con debilidad
palpebral

SITUACION NUTRICIONAL Y ENDOCRINOLOGIA (ICV)

VALORACION DISFAGIA

ANUAL *Si EAT>3 ICV Endocrino sector 1.Consejos dietéticos/
*Peso ePérdida peso>5% en los Ultimos 6 | recomendaciones enriquecer
*EAT meses ICV Endocrino sector dieta oral
eAnalitica 2. Consejos pacientes disfagia

(disfagia 55% pacientes)

(Estrategia desnutricion®?)

SINTOMAS GASTROINTESTINALES

DIGESTIVO (ICV)

ANUAL: Monitorizar sintomas:
eColon irritable

¢Colicos biliares (25-50%)
*Reflujo

oEstreilimiento, diarrea
eIncontinencia anal

(Riesgo de pseudoobstruccion)

ePacientes con sintomas refractarios
*Si ausencia de respuesta del
estrefiimiento al tto 12 y 2%linea, ICV
para valorar manometria rectal

1.Estrefiimiento: Dieta rica
fibra (15-20 gr/dia). Aumentar
ingesta agua, con excepcion
de bebidas alto contenido
cafeina y fructosa

2. Tto. diarrea: loperamida. La
colestiramina puede mejorar

12 |cV: interconsulta virtual
13 Abrir plan personal en OMI
14 HV: intervalo his-ventricular

5 https://www.aragon.es/-/estrategias-y-programas-de-salud#anchor2
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PLAN DE ATENCION PARA LAS PERSONAS CON ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES

diarrea, incontinencia y dolor.
3.Estrefiimiento: Laxantes
suaves 12 y 22 linea. Evitar
aceites

4. Metoclopramida: Reflujo y
Gastroparesia. No largo plazo

SISTEMA ENDOCRINO Y METABOLICO

ENDOCRINO (ICV)

Monitorizar: analitica

eDiabetes: ANUAL: HbAlc y glucosa
plasmatica en ayunas (criterios ADA)
*GOT, GPT, GGT, bilirrubina: Inicio y
ANUAL

*H. tiroideas: T4 libre, TSH (inicio/CADA
3 ANOS) y exploracidn fisica
eHipogonadismo  hipergonadotropo:
Varones: LH/FSH y testosterona al inicio
y ANUAL o sintomas.

Mujeres con amenorrea secundaria:
LH/FSH y estradiol

eLipidos: inicio y CADA 3 ANOS

Si diabetes tipo 1

Si alteracion tiroidea a criterio
médico

Si hipogonadismo masculino
Si sospecha o confirmacidon de
hiperparatiroidismo primario

1.Tratar la resistencia a la
insulina: cambios estilo de
vida (dieta y ejercicio)

2. tto antidiabético eleccion es
la Metformina

3. Educacién individual/grupal
a criterio EAP
4.Recomendaciones
Estrategia diabetes'®
3.Hipogonadismo en mujeres,
segln la edad, valorar tto.
Hormonal sustitutivo

Analitica_anual (en ayunas) debe incluir: HbAlc y glucosa plasmatica en ayunas, LH/FSH (estradiol o

testosterona), GOT, GPT y GGT, iones

Analitica cada 3 aiios (en ayunas): Los pardmetros anteriores y T4 libre y TSH, perfil lipidico, calcio, fosforo,

vitamina Dy PTH.

Cribado Neoplasias: DM1 mayor indice
de algunas neoplasias (32 causa muerte)
e Tumores piel (pilomatrixoma)

e Cancer Colon, mama'’

e Cancer de ovarios, endometrio

e Tumores cerebrales (sintomas)

e Carcinoma tiroideo (palpacién)

Dermatologia (cirugia)
Cirugia

Ginecologia
Neurocirugia

Pilomatrixoma: Piel cabeza y
cuello. Benigno, rara vez
maligno. Ensefiar pacientes a
detectarlos. Buscar pequefias
protuberancias duras debajo
de la piel, en la cabeza, cerca
de la linea del cabello y en el
cuello. Algunos en brazos,
piernas o torso

RECOMENDACIONES

o v e wNe

Controlar la obesidad (factor riesgo independiente de fallo respiratorio)

No utilizar metoclopramida a largo plazo por riesgo de discinesia tardia

Vacunar anualmente contra la gripe y al menos una vez en la vida contra el neumococo
Tratar precozmente las infecciones respiratorias (tratamiento antibiético estandar)

Utilizar O, con precaucion, sélo si es necesario y junto a Ventilacion no Invasiva (VNINV)

Si sobrecrecimiento bacteriano (test aliento): antibiético puede disminuir diarrea (rifaximina 400/12h 7d o

ciprofloxacino 500/12 7 dias). Los probidticos también pueden mejorar la diarrea.

7. Valorar Minoxidil para el tratamiento de la alopecia

8. La dermatitis seborreica se asocia a niveles bajos de vitamina D. Puede mejorar con calcifediol

PRECAUCIONES

1. Precaucidén con analgésicos y anestésicos. La anestesia general a menudo precipita el fallo respiratorio
en pacientes que eran previamente estables clinicamente.
2. Sise prescriben Estatinas monitorizar CK, GOT y GP durante el primer aio

w

Previo a una cirugia el paciente debe tener una valoracion respiratoria y cardioldgica

4. Previo a una cirugia, se recomienda revisar el plan del paciente 4 semanas antes para confirmar que

no se ha producido ningln

cambio en su situacion

revisar su medicacion

(http://www.myotonic.org/sites/default/files/MDF_LongForm_AnesGuidelines_01C.pdf)

16 https://www.aragon.es/-/estrategia-de-diabetes

17 Seguir las recomendaciones cribado general ca colon, mama y cervix
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Resumen de actividades en Atencién especializada (AE) en el Seguimiento en un paciente con Distrofia M17%72

A REALIZAR POR AE (ATENCION ESPECIALIZADA DE CADA SECTOR)

EVALUACIONES PERIODICIDAD EXPLORACIONES
COMPLEMENTARIAS

NEUROLOGICA Revision Neurologia (NRL/Enfermeria)
Problemas/Acciones principales: ANUAL
1.Gestién Caso (neurdlogo-enfermera NRL) 1.Utilizar NPCS' para establecer nivel | ¢  MIRS, MRC
2.Debilidad muscular esquelética | Provision. . ) e Test funcionales
(progresién 1-3%/afio, m. flexores>extensores, | 2- St NPCS 2.3 Remitir a.la umdad/-co.nsulta e MECV-V
distales antes que proximales, m. facial y de referencia para continuar seguimiento e Videofluoroscopia

cervical)
3.Miotonia (casi 100% inicio adulto)

4.Problemas SNC. Deterioro Cognitivo

3. Si NPCS <3 continuar el seguimiento por
parte NRL sector e Escala de Epworth

4. Contacto NRL con la unidad/consulta | ®  Evaluacién cognitiva
referencia para consultas/dudas/Otras

Recomendaciones:

1. Debilidad muscular: La afectacion proximal es tardia, algunos pacientes pueden presentar debilidad precoz
cintura escapular y pelviana. También se afecta la musculatura abdominal y paraespinal. La debilidad musculos
palatinos y de la lengua pueden provocar problemas: masticacion, habla y disfagia. Realizar la valoracion
debilidad mediante escalas (MIRS, MRC) y test funcionales (incluidos en HCE)*?

v' Valorar remitir a rehabilitacion para valoracién y planificaciéon tratamiento rehabilitador/ortesis
(preguntar caidas de repeticidn, actividades vida diaria, valorar fuerza musculatura inspiratoria y
aclaramiento mucociliar, etc.)

v"  Se puede recomendar ejercicio aerdbico y de resistencia de intensidad moderada o baja, minimizando
actividades sedentarias, pese a la falta de evidencia sobre su utilidad. Provoca aumento de la resistencia
fisica, regulacién cardiovascular y control del peso.

v' El ejercicio excesivo esta desaconsejado

v' Se debe considerar una valoracion cardiaca antes de iniciar una nueva rutina de ejercicios

Disfagia: (55% pacientes, de predominio para sélidos): (la miotonia de los musculos también interviene en
la disfagia). Se recomienda:

v'  Enfermeria: Realizar MECV-V si EAT>3: Recomendaciones dietéticas/cuidados y valorar remitir a
Endocrinologia segun resultado MECV-V y/o pérdida de peso >5% en los ultimos 6 meses. Contacto con
EAP. Incluir en HCE informe valoracion. Valorar remitir a rehabilitacion para completar estudio
videofluoroscopia®®.

v'  Si alteracién habla y/o disfagia: Valorar tratamiento logopédico

v' Posibilidad de iniciar terapia miofuncional de la musculatura orofaringea

2. Miotonia: Puede provocar dolor, dificultades en la prension, en el habla, masticacion, para tragar y
gastrointestinales. Empeora con el frio y el reposo.

v' Puede tratarse con Mexiletina en pacientes sin afectacion cardiaca (100-200 mg/8-12 horas) (Clase I).
Se debe realizar una ECG antes de su inicio y a los 3 meses y monitorizacion posterior. La ingesta debe
hacerse con algun alimento para evitar dispepsia y el “vértigo transitorio” que puede producir el farmaco.

3. Problemas del SNC: Deterioro cognitivo, fatiga, apatia, alteraciones del sueio: Se deben valorar situaciones

que pueden ser factores de confusion en la evaluacién del deterioro como apatia, somnolencia diurna (1/3
pacientes) y fatiga. Deben tratarse si interfieren con la calidad de vida del paciente (modafilino 200 mg/dia).
En la hipersomnia investigar posibilidad de PLMD*

8 NPCS: Evalua nivel de provisién que precisa cada paciente segln el nimero de personal sanitario requerido y
frecuencia de necesidades/intervencidn, asi como las brechas de provisidn existentes segin sus necesidades,
tanto por exceso como por defecto

19 HCE: Historia clinica electrdnica. Estas escalas se veran de forma evolutiva en el visor del plan individualizado
20 E| cribado de la disfagia debe realizarse en el seguimiento. Cuando ésta se presenta, la desnutricién y la
deshidratacion suele acompafiarla, asi como riesgo de neumonia por aspiracién. Ante un paciente con neumonia
por aspiracion, descartar disfagia de manera intensiva. No solo con EAT-10/MECV, sino incluso con
videofluoroscopia.

21 PLMD: movimientos periddicos de las extremidades durante el suefio



PLAN DE ATENCION PARA LAS PERSONAS CON ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES

Criterios de derivacién/consulta a Unidad/consulta de Neuromuscular:
1. Paciente con una NCPS 23 (realizar reevaluacién de necesidades de provision una vez al afio)
2. Embarazo o planificaciéon del mismo (todas las pacientes deben ser atendidas en consultas de alto

riesgo)

3. Acriterio del Neurdlogo del sector
RESPIRATORIA REVISION
*Problemas principales: ANUAL Z (FVC, PIM; PEM, PICO-
1.Debilidad/miotonia: m. diafragmaticos, (Si asintomatico >50 afios) FLUJO TOS)
intercostales, abdominales  (provoca (Sentado/supino)
Insuficiencia respiratoria e ineficacia m. SEMESTRAL? Oximetria nocturna
tos:<270 |/min) (Si FVC<50/ PIM<60 o sintomatico o Estudio suefio
2.Somnolencia diurna Pico flujo tos<2701/min) E. somnolencia Epworth

Factores riesgo afectacion respiratoria:
o Especial atencion a pacientes con expansiones CTG mayores
o Varones, 50-60 afios

o Obesos

o También ante procedimiento anestésico o infeccidn respiratoria
CARDIACA REVISION
eProblemas principales: (75-80%) ECG*
1.Sistema de conduccién: Riesgo de ANUAL (>40 afios) EcocardioTT (3-5 afios) (si
arritmias, muerte subita (Si ECG normal o asintomatico) anormalidades ECG)
2. Miocardiopatia dilatada (infrecuente, HOLTER
pero si aparece, progresion rapida con . y ANUAL laui Holter implantable, otros
insuficiencia cardiaca que conduce a la (Si anormalidades ECG, cualquier EEF (estudios
muerte) edad) electrofisioldgicos)

TAC, RMN

Recomendaciones:
1. Evaluacidn cardiaca se debe realizar antes de la anestesia o sedacién en todo paciente DM (Clase IC)

PRECAUCIONES

1. Precaucidn con analgésicos y anestésicos. La anestesia general a menudo precipita el fallo respiratorio en
pacientes que eran previamente estables clinicamente

2. Previo a una cirugia, se recomienda revisar el plan del paciente 4 semanas antes para confirmar que no
se han presentado ningin cambio en su situacion y revisar su medicacion
(http://www.myotonic.org/sites/default/files/MDF_LongForm_AnesGuidelines_01C.pdf)

22 Cuando los pacientes comienzan con estas necesidades de atencién su NPCS se incrementa a 3 o mas y deberia
ser valorado en la consulta/unidad de neuromuscular de referencia)

2 Se recomiendan realizar estas pruebas como minimo en la monitorizacién

24 Se recomiendan realizar estas pruebas en la monitorizacién. El ECG sera realizado en atencién primaria de
forma anual
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ANEXO 11. Principales caracteristicas de los sintomas/signos de sospecha en el diagnéstico de una

miopatia

Sintomas/signos

Caracteristicas

Dato orientador

ESPECIFICOS/ORIENTA

N PROCESO MIOPATICO

Debilidad

Especifico
Frecuente

Signo mas frecuente en las miopatias. Se debe establecer el patrén de
debilidad segun su distribucion. El mas frecuente es la debilidad
proximal (“cinturas”).

Identificar patrones de “riesgo” para priorizar atencién: “debilidad
bulbar” y “respiratoria”.

Atrofia muscular

Especifico
Frecuente

La atrofia proximal es frecuente mayoria miopatias crénicas.

Evaluar también atrofia selectiva®® de grupos musculares (claves
diagnédsticas):  “escapula alada”, cuddriceps, compartimentos
anteriores y posteriores en las extremidades inferiores etc

Hipertrofia muscular

Especifico
Frecuente

Se presenta con frecuencia en miotonia congénita. En otras
pseudohipertrofia (Duchenne/Becker) o hipertrofia pantorrillas
(LGMD 2C-F, 21, 2G)

Intolerancia ejercicio

Especifico

Sintoma sugestivo miopatias metabdlica (E. McArdle). La mayoria
tienen fendmeno “second win” (mejor tolerancia al ejercicio fisico
transcurridos los primeros 10 minutos) y CPK elevados (incluso tras
periodos prolongados de reposo)

Rigidez (“tirantez”)

Especifica

Identificacion clinica miotonia. Dificultad abrir mano (después
apretdn manos) o para apertura ocular (después de cerrar los ojos
con fuerza). Mejora repeticién ejercicio?®. Empeora frio.

Se debe realizar busqueda activa (movimientos repetitivos, abrir y
cerrar manos, 0jos etc).

Contracturas

Infrecuentes

Se confunden con los calambres. Tienen una duracién mayor que
éstos y son silentes en el EMG.

Tipicamente provocadas por el ejercicio (miopatias por defectos de
enzimas glicoliticas/glucogenoliticas)

Mioglobinuria

Infrecuente

Orienta a una miopatia metabdlica, si es recurrente.
Episodios aislados son generalmente idiopaticos (causa externa)

INESPECIFICOS/ACOMPANAN EN OCASIONES PROCESO MIOPATICO

Fatiga Inespecifico Si sélo existe fatiga, improbable proceso miopatico.
Valorar si existe debilidad muscular
Mialgias Inespecifico Episddicas (m. metabdlicas)/ Casi constantes (m. inflamatorias)
Solo en algunas | Asociadas al esfuerzo, durante o inmediatamente después del
miopatias ejercicio son sugestivas miopatia.
Mialgias diferidas tras esfuerzo (24-48 horas), no es caracteristico de
miopatia
Calambres Inespecifico Contracciones musculares de inicio brusco, transitorias, involuntarias

raravezen
miopatias

y dolorosas. Frecuentes en individuos sanos. Generalmente benignos.
Duran varios minutos, localizados en una region muscular (gemelos).
EMG: descargas rapidas unidad motora

% Claves: Una atrofia en los musculos periescapulares con escapula alada: distrofia facioescapulohumeral, LGMD
1B, 2A, 2C-F y la enfermedad de Pompe. Una atrofia selectiva del cuadriceps y del musculo flexor del antebrazo:
miositis por cuerpos de inclusion

26(

miotonia paraddjica: empeoran con el ejercicio, muy infrecuente: Paramiotonia congénita)
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ANEXO 12. Resumen de protocolo diagnédstico de la hiperCkemia asintomatica/paucisintomatica en
atencidn especializada

OBIJETIVO: Deteccidn de pacientes con hiperCKemia asintomdtica o paucisintomdtica como expresion de
una enfermedad neuromuscular para:

Identificar causas tratables o reversibles (Pompe, y los defectos de la 3-oxidacion mitocondrial)
Evitar la exposicion a medicamentos téxicos innecesarios utilizados en el tratamiento (tto. en
pacientes con sospecha de miopatia inmunomediada)

Asesoramiento genético.

Determinar riesgo de cardiopatia/fallo respiratorio (que requiera monitorizacion periédica)
Disminuir el riesgo con los anestésicos

Proporcionar diagndstico preciso

PRIMERAS ACTUACIONES:

Tras la Interconsulta Virtual remitida por AP, confirmar que se han descartado causas fisiologicas y
no Neuroldgicas
Descartar causas Neuroldgicas no miopaticas:
a. Afeccciones Neurégenas®
i. ELA
ii. Atrofia Muscular Espinal Hereditaria tipo lll y IV
iii. Radiculopatia
iv. Sindrome post-polio
v. Atrofia muscular bulboespinal
vi. Neuropatias (EJ: Charcot-Marie-Tooth o CIDP)
b. Neuroacantocitosis
c. Hipertermia maligna

1En los procesos neurdgenos agudos la elevacion de CK no suele sobrepasar 5 veces el valor normal y se suele
normalizar una vez resuelto el cuadro. En el caso de afecciones neurdgenas crénicas la elevacién puede superar en 10
veces el valor normal.

ABORDAIJE DEL ESTUDIO CAUSAS MIOPATICAS

1. Conocer las principales miopatias “ocultas/latentes”, que pueden manifestarse como una
HiperCkaemia asintomatica o paucisintomatica:
e Distrofias musculares:
o Distrofinopatias (incluyendo mujeres portadoras)
o Distrofia miotdnica tipo 2
o Distrofias de cinturas:
v' Caveolinopatia (LGMD1C)
v" Proteinopatia Z-disk: Desmina (LGMD1E, LGMD2R)
v' Calpainopatia (LGMD2A)
v Distrofia muscular con defecto reparacién membrana: disferlina (LGMD2B)
v" Sarcoglicanopatias (LGMD2C-2F)
v" a-Distroglicanopatias: proteina relacionada con la Fukutina (LGMD 2I)
e Miopatias congénitas: RYR1
e  Metabdlicas:
o Glucogenosis:
v" Glucogenosis tipo Il (déficit de maltasa acida) del adulto (enfermedad de Pompe)
v" Glucogenosis tipo V (déficit de miofosforilasa) (enfermedad de McArdle)
o Déficit oxidacion acidos grasos:
v Deficit de carnitina palmitoyltranferasa Il (CPT 1)
o Déficit purinas:
v' Déficit de miodenilato deaminasa
2. Tener en cuenta los siguientes aspectos:

e Las miopatias genéticas bien definidas es raro que se presenten solo con hiperCKemia. Realizar
historia clinica y exploracién orientada a buscar signos y sintomas de miopatia que puedan haber
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pasado desapercibidos. Los test funcionales?” pueden ser de utilidad (subir y bajar 4 escalones,
test 6 minutos marcha, 10 metros...), para detectar debilidad sutil no identificada.

La rentabilidad de la biopsia en las hiperCKemia pauci/asintomdtica oscila entre el 8 y el 63%. Tras
un EMG/ENG normal, los diagndsticos se producen en un 25% pacientes.

CK>10 veces el nivel normal o 5 veces y una edad menor de 24 afios, estd asociado
estadisticamente con la probabilidad de alcanzar un diagndstico especifico en la biopsia
Recordar que la elevacion de CK asociadas a mialgias, se producen durante o inmediatamente
después del esfuerzo en las miopatias (miopatias metabdlicas).

3. Algoritmo de estudio propuesto:

Buscar antecedentes familiares: enfermedad neuromuscular, hiperCKemia o hipertermia maligna
Se aconseja confirmar la hiperCKemia repitiendo el andlisis. Evitar ejercicio vigoroso durante 7
dias antes de la extraccién de sangre y analizar por lo menos dos muestras en el intervalo de 1
mes. Si la CK se relaciona con el ejercicio, obtener sangre durante ejercicio intenso, moderado y
tras 7 dias de reposo.

Si se confirma hiperCKemia realizar un estudio EMG para orientar el diagnostico y mejorar la
rentabilidad de la biopsia en los asintomaticos/paucisintomaticos (25%).

La especificidad EMG 54%, el valor predictivo positivo 51% y el valor predictivo negativo 75%.

Si EMG normal y valor de CK< 3 veces valor normal: Conducta expectante puede ser razonable.
Puede ser de utilidad la RM muscular y obtener niveles de CK en familiares

Hay indicacidn de biopsia muscular si el nivel de CK > 3-5 veces el valor normal y:

o El EMG es anormal (miopdtico)

o y/o la edad del paciente es inferior a 30 afios.

o En mujeres con CK<3 veces el valor normal podria plantearse biopsia (posibilidad portadora
de distrofinopatia). Sin embargo, un analisis de ADN en sangre puede evitar biopsias. La
sonda MLPA permite identificar al 70% de las portadoras.

o En varones con CK< 3 veces el valor normal, valorar seguimiento

o Antes de realizar biopsia muscular en algunos pacientes, valorar realizar otros
procedimientos diagndsticos que pueden evitarla y orientar el estudio: Si el paciente tiene
una intolerancia al ejercicio, antes de biopsia valorar un test de ejercicio antebrazo. Si es
anormal valorar test metabdlicos apropiados. Otros estudios de cribado que pueden
realizarse en el estudio de miopatias metabdlicas son

v Estudio enzimatico de POMPE en gota de sangre seca

v’ Acilcarnitinas en gota de sangre seca en papel de filtro

v En el caso de sospecha de Mcardle, con fendmeno tipico de “recuperacion”, valorar
solicitar directamente estudio genético (mutacién gen PYGM)

v Exoma dirigido a enfermedades neuromusculares

v’ Estudio del ADN mitocondrial en muestras no invasivas (orina).

RECOMENDACIONES BIOPSIA MUSCULAR

o Las técnicas de diagndstico que se analizan en la biopsia muscular deben incluir como minimo: la
histologia, histoquimica e inmunohistoquimicas:

1. Histologia: Hematoxilina y eosina, Tricrémico de Gomori modificado, tincién de grasas rojo Oro, acido
periddico de Schiff (PAS), Trifosfato de Adenosina (ATP) a pH 9.4, 4.2 y 4.6, Succinato Deshidrogenasa
(SDH), NADH-dehidrogenasa (NADH-D), Citocromo C Oxidasa, miofosforilasa y fosfatasa acida

2. Histoquimica: Distrofina, a, B, 8, y-sarcoglicanos, disferlina, caveolina-3,MHC-I, a-distroglicano
3. Inmunohistoquimica: Calpaina-3 y selectivamente alguna sefialadas en apartado anterior

o Pueden ser necesarias investigaciones adicionales, como Western Blot, estudios enzimaticos y el
analisis de ADN mitocondrial. Se debe almacenar una muestra congelada en el momento de la
biopsia para posibles estudios ulteriores

27 Los test funcionales estén incluidos en la HCE (apartado “escalas”)
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PRONOSTICO DE PACIENTES CON HIPERCK PAUCI/ASINTOMATICOS NO DIAGNOSTICADOS

En el caso de los pacientes sin un diagnostico especifico (ni existencia mutacion rianodina) tras aplicar el
protocolo (hiperCKemia idiopdtica: exploracion, EMG y biopsia normales), la mayoria suele presentar niveles
elevados de CK (generalmente tras un desencadenante: esfuerzo, estatinas...), pero a un nivel menory no suelen
progresar ni presentar sintomas miopdticos. Se recomienda seguimiento clinico segun evolucion.

Respecto al riesgo de presentacidn de una hipertermia maligna, se precisaria una segunda biopsia y realizar test
de contractura, disponible en pocos centros a escala mundial. Dada la dificultad para conocer el riesgo real y el
diagndstico, se aconseja asesorar a estos pacientes y aplicar las recomendaciones establecidas en caso de
anestesia. Esta recomendacion puede hacerse extensiva a otros miembros de la familia.
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ANEXO 13. PROTOCOLO DE REALIZACION DE LA CURVA DE ACIDO LACTICO MEDIANTE LA
“PRUEBA DE EJERCICIO EN EL ANTEBRAZO”

Objetivo: Test de cribado en miopatias metabdlicas por defectos de glucogenolisis y/o glucolisis y déficits de
Mioadenilato deaminasa

Indicaciones

- Mioglobinuria inducida por el ejercicio

- Dolor o calambres! musculares desencadenados con el ejercicio

- Intolerancia al ejercicio

- Fatiga extenuante

- Miopatia con debilidad mantenida
1(Tiene escaso valor diagndstico en calambres musculares nocturnos o sin relacion con ejercicio, dolor muscular
generalizado, continuo o durante el reposo y fatiga generalizada)

Procedimiento

Curva bajo isquemia:

o Ayunas 8 horas y reposo absoluto 15-30 minutos

o Extraer muestra basal para determinacion de lactato?® y amonio?®.

o La muestra no debe extraerse hasta que el brazo haya estado unos minutos en reposo y debe ser reservada
inmediatamente en hielo.

o Colocar un esfingomandémetro inflado por encima de la presion arterial sistélica en el brazo que va a ser
ejercitado, contralateral al brazo donde se hace la extraccion basal.

o Pedir al paciente que realice: “Contraccion abriendo y cerrando la mano con fuerza a ritmo de 1 segundo,
durante al menos 1 minuto y mdximo 1 minuto y medio”. Si se desencadena un calambre o contractura
debe darse la prueba por terminada y desinflar inmediatamente el esfingomandémetro.

o Tras el ejercicio debe deshincharse el manguito y extraer otra muestra de sangre inmediatamente, al
minuto, los tres minutos, a los 10 minutos y los 20 minutos postejercicio.

o Las muestras deben ser colocadas en hielo y procesadas lo mas rédpido posible para evitar resultados
falsamente alterados.

Curva sin isquemia:(se realizara si hay sospecha de que puede haber complicaciones derivadas del ejercicio en

situacion anaerobia)

o Serealizardn contracciones durante 1,5 segundos isométricas usando un dinamometro y descansando cada
vez entre 0,5 y 1 segundos hasta un tiempo total de 1 minuto.

Criterio de calidad:

En una curva normal, la cifra de lactato se multiplica al menos por tres, tras haber concluido el ejercicio,
pudiendo alcanzar cifras x10 en pacientes jévenes deportistas. La curva de amonio nos indica si el ejercicio
anaerobio estad bien realizado, multiplicandose por tres al minuto de terminar el ejercicio

Complicaciones

o Dolor, calambres, contracturas musculares

o Menos frecuentemente: rabdomiolisis, sindrome compartimental

o  Sihay contractura o sindrome compartimental detener el estudio

O Si hay dolor intenso con sintomas sensitivos a las pocas horas de la prueba: valorar posible sindrome
compartimental

28 (LACTATO: tubo con oxalato potasico/fluorato sddico refrigerado)
29 (AMONIO: tubo con anticoagulante EDTA preferiblemente o con heparina sddica, guardado previamente en hielo)
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Resultados del test :

Enfermedad Defecto enzimdtico Curva de lactato Curva de amonio

E. Pompe (tipo I1) Maltasa dcida Normal Normal

E. Cori-Forbes (tipo IlI) Enzima desramificadora Plana Normal

E. Andersen (tipo IV) Enzima ramificadora Normal Normal

E. McArdle (Tipo V) Miofosforilasa Plana (normal si deficit parcial) | Marcado incremento
E. Tauri (Tipo VII) Fosfofructocinasa Plana Normal

Tipo VIl Fosforilasa Normal Normal

Tipo IX Fosfoglicerato-cinasa Plana Normal

Tipo X Fosfoglicerato-mutasa Elevado Normal

Tipo XI Lactato deshidrogenasa Plana Normal

Defecto glucogenosis por defecto Plana Plana

metabolismo pirimidinas

Defecto metabolismo purinas MADA Normal Plana

Defecto metabolismo lipidico CPT Il Normal Marcado incremento
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ANEXO 14. PLAN PERSONAL EN OMI PARA LA ENFERMEDAD DE STEINERT

1. Creacidon Diagnéstico

* Blsqueda en el asistente por “Steinert” o por “Distrofia muscular” Acceso a los cédigos CIE10 asociados al N99: G7111
* CIAP N99 y buscar en el icono del abanico el CIE10
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2. Registro por planes personales
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