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Resumen

La atrofia muscular bulboespinal o enfermedad de Kennedy es una afeccién poco
comun de la neurona motora. Los pacientes con este padecimiento, ademas de tener
problemas motrices que afectan sustancialmente su autonomia, tendrdn en menor o
mayor grado afectaciones relacionadas con la musculatura del aparato fonoarticulador,
con problemas en la produccién del habla, la voz y la funcién de la deglucién. La
evaluacion e intervencién por parte del médico foniatra es fundamental para establecer
estrategias de intervencion dirigidas a las habilidades de la comunicacion y la ingesta
segura de alimentos.
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Abstract

Bulboespinal muscular atrophy or Kennedy disease is a rare condition of the motor
neuron. Patients with this condition, in addition to presenting motor problems that
substantially affect their autonomy, will present to a greater or lesser extent affectations
related to the musculature of the phonoarticulator mechanism, causing problems in the
production of speech, voice and the function of swallowing. Evaluation and interven-
tion by the phoniatric specialist is essential to establish intervention strategies aimed at
communication skills and safe food ingestion.
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ANTECEDENTES

La atrofia muscular bulboespinal o enfermedad
de Kennedy es una enfermedad poco comun de
la neurona motora, de herencia recesiva ligada
al cromosoma X y caracterizada por reduccion
de la masa muscular proximal y bulbar.? Apa-
rece a la edad de 30 a 60 afhos, con prevalencia
estimada de 1/30,000 varones e incidencia de
1/526,315 varones/ano.? Pertenece al grupo de
enfermedades neurodegenerativas provocadas
por una anomalia de la poliglutamina (poliQ),
generada por la expansion de una repeticion del
trinucledtido CAG en los genes causales. En este
caso particular se trata de una repeticion CAG
polimérfica que consiste habitualmente en 14-32
CAG, expandida a 40-62 CAG en el primer ex6n
del gen del receptor de andrégenos.*>

CASO CLiNICO

Paciente masculino de 61 afos de edad que acu-
dio al Servicio de Foniatria del Instituto Nacional
de Rehabilitacion Luis Guillermo Ibarra Ibarra;
refirié que a los 41 afos inicié con debilidad
muscular de los miembros inferiores evidente al
realizar actividad fisica, asi como disminucion
de fuerza muscular en los miembros superiores
notada principalmente durante la prension de
objetos.

Recibi6 atencién en el Instituto Nacional de
Neurologia, donde le realizaron estudios de
electrodiagnéstico, biopsia muscular y mapeo
genético, con lo que se establecio el diagnostico
de enfermedad de Kennedy vy se le dio trata-
miento farmacolégico con esteroides. Describié
evolucion estable hasta hacfa tres afnos, al surgir
dificultades del habla, caracterizadas por incre-
mento de la resonancia y fallas articulatorias en
los fonemas consonanticos /s/ y /r/; mencioné
también problema de deglucién de dos afos
de evolucién, caracterizados por sensacion de
atragantamiento para consistencias liquidas

en progresién a alimentos sélidos, escape de
liquidos por via nasal y derrame anterior, re-
quiriendo la modificacién de la alimentacién
(disminucion de bocados y cantidad de liquido)
para facilitar la deglucién. Como tnico antece-
dente heredofamiliar de importancia, mencion6
a un primo de rama materna diagnosticado
también con enfermedad de Kennedy. Como
antecedentes personales refirié tabaquismo
positivo durante 20 afos (10 cigarrillos al dia),
suspendido hacia 10 afos, hipertension arterial
sistémica, diabetes mellitus tipo 2, cardio-
patia no especificada e hipertrigliceridemia.
En cuanto a actividades de la vida diaria, era
parcialmente dependiente para la alimentacion,
higiene personal y autocuidado; totalmente
dependiente para el bano, vestido, traslados
y movilidad. Su desplazamiento exterior se
limitaba a silla de ruedas y para interiores se
auxiliaba de bastén de un punto.

Exploracion fisica

Craneo normocéfalo, ojos simétricos con pupilas
isocéricas normorrefléxicas, asimetria y atrofia
muscular facial a expensas de la hemicara dere-
cha con fasciculaciones (Figura 1) y pabellones
auriculares normoimplantados. La otoscopia
mostré conductos auditivos externos permea-
bles, con membranas timpanicas integras con
opacidad ++/+++; en la rinoscopia anterior se
observaron narinas permeables, tabique central y
cornetes en ciclo. La cavidad oral tenia adecuado
selle labial, denticién secundaria con regular
estado de higiene, lengua con fasciculaciones,
contorno irregular, tono y fuerza disminuidos
(Figura 2). Paladar integro con hipomovilidad
velar bilateral, Gvula central filante, reflejo nau-
seoso bilateral presente, amigdalas intravélicas
y orofaringe normocrémica. Cuello cilindrico,
sin megalias palpables y trdquea central movil.
De acuerdo con la exploracién fisica y la explo-
racion foniatrica se evidenci6 afectacién de los
pares craneales V, VII, VIII, 1X, X, XI'y XII.
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Figura 1. Asimetria y atrofia muscular facial a expensas
de la hemicara derecha.
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Figura 2. Atrofia muscular de la lengua con fascicu-
laciones.

Exploracion foniatrica

Paciente con voz de tono grave, timbre hipe-
rrinofénico, intensidad disminuida, tiempo
maximo fonatorio de 4 s, tiempo maximo res-
piratorio de 2 s, débito respiratorio aumentado,
débito fonatorio disminuido y patrén respiratorio
toraco-abdominal con tension cervical.

Se evalu6 el habla en todas las modalidades
(automdtica, espontanea, canto, lectura y repe-
ticion), evidenciando ritmo lento, resonancia
hiperrinofénica, respiraciéon mixta, prosodia
alterada (plana) y fallas en articulacion de fo-
nemas velares /g/, /k/, /j/ (incompetencia velar),
fricativo /s/, y nasales /m/ /n/. En estudio de
nasoendoscopia se encontré esfinter velofarin-
geo incompetente con defecto de cierre central
de 50% (disfuncién velofaringea severa), base
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de la lengua con hipertrofia de amigdala lingual,
espacio vallecular libre, epiglotis hipervascu-
larizada, bandas ventriculares con hipertrofia
grado |, aritenoides hiperémicos edematosos y
repliegues cordales adelgazados con adecuado
cierre.

Se realizé nasofibroscopia de la deglucion,
valorando las consistencias pudding, néctar y
liquido (5, 10 y 15 mL) y sélida (galleta) con
las porciones Y4 y 2. El paciente mostré acu-
mulacion en la vallécula y senos piriformes
con las consistencias pudding y néctar (5 mL)
y mayor dificultad con la porciéon de 15 mL,
logrando aclarar adecuadamente con apoyo
de la maniobra de flexién cervical. Tuvo mayor
dificultad con la consistencia liquida a partir
de 5 mL evidenciada por derrame posterior sin
datos de penetracién o aspiracion; en cuanto a
consistencia s6lida con la porcién de s mostré
problema y retraso en el reflejo deglutorio, asi
como dificultad para la propulsién del bolo por
acumulacion en la vallécula, requiriendo rea-
lizar degluciones forzadas y de administracion
de liquido para lograr aclaracién completa. Se
concluyé el estudio sin complicaciones.

Diagnéstico

Se establecieron los diagnésticos de disfonia
neurolégica, disartria flacida y disfagia orofa-
ringea con afectacién en la eficacia.

Tratamiento

Se indicaron medidas de higiene vocal y
ejercicios para mejorar la coordinacion fono-
respiratoria. Se inicid tratamiento con ejercicios
de estimulacion sensorial y motriz orofacial,
asi como de movilidad velar y de articulacion;
también se otorgaron medidas de deglucién
segura (posturales, ambientales, de cantidad y
consistencia). Se refiri6 al servicio de terapia de
voz, habla y deglucién donde recibe apoyo y

seguimiento dos veces a la semana desde hace
un ano seis meses; se realizan valoraciones fo-
nidtricas cada tres meses.

Evolucién

El paciente refiere mejoria en la calidad de la
voz, articulacién, resonancia del habla y deglu-
cién para todas las consistencias.

DISCUSION

Al realizar una revisién de la bibliografia con
respecto a la enfermedad de Kennedy, se encon-
traron pocos trabajos que describan afectaciones
relacionadas con las funciones y habilidades del
aparato fonoarticulador; es el caso de Atsuta
(2006), quien describi6 a la atrofia muscular
espinal y bulbar haciendo referencia a la exis-
tencia de agotamiento y dolor de los misculos
de la masticacion, sintomas de disartria, disfagia
y problemas de voz.® Asimismo, Cobeta (2013)
menciona a las enfermedades neurodegenerati-
vas y la probable existencia de pardlisis en las
cuerdas vocales (8 a 30%) que repercuten en el
tono, timbre e intensidad de la voz.”

Existe abundante informacién que hace alusion
a las cuestiones motoras y neuromusculares,
reportadas principalmente en las extremidades
inferiores y superiores, ademas de la repercusion
de éstas en la capacidad de desplazamiento, en
las habilidades de la vida diaria y en la calidad
de vida; sin embargo, existen alteraciones poco
estudiadas y reportadas que afectan directamente
al aparato fonoarticulador y que aquejan de for-
ma sustancial la calidad de la voz, la articulacion
del lenguaje y la deglucién, repercutiendo en
la habilidad del habla de estos pacientes que,
al tener dificultades articulatorias en los fone-
mas consonanticos ven disminuida y limitada
su comunicacion al hacerla hasta cierto punto
menos inteligible; aunado a esto, las dificultades
relacionadas con la deglucién de los alimentos
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se vuelve una cuestién que afecta de manera
significativa la alimentacién de los pacientes
y puede volverse motivo para la disminucién
de peso, la reduccién de la asimilacién de los
alimentos y riesgo importante de ahogo vy atra-
gantamiento.

Es importante realizar la valoracién integral en
estos pacientes que permita también determi-
nar posibles dificultades relacionadas con la
foniatria. Esta evaluacién debe contemplar una
evaluacién clinica perceptual de la voz y del
habla, asi como una evaluacién instrumentada
de la deglucion mediante nasoendoscopia y
fibrosocopia. La evaluacion perceptual de la
voz debe realizarse con el indice de discapa-
cidad vocal propuesto por Jacobson (1997),8
que permite medir el deterioro asociado con
la disfonia percibido por el paciente en los
dominios funcional, fisico y emocional.’ Tam-
bién es importante evaluar el tiempo maximo
de fonacion (TMF, tiempo que una persona es
capaz de mantener la fonacién sostenida de una
consonante vocalica), en promedio 25 a 35 s
en hombresy 15 a 25 s en mujeres; los valores
menores de 10 s se consideran patoldgicos.™
El indice fonorrespiratorio o de espiracion,
definido como el cociente del TMF del fone-
ma consondntico /s/ entre el TMF del fonema
vocalico /e/, cuyo coeficiente resultante debe
ser de alrededor de 1 o limite de normalidad.”
Respecto a la valoracién del habla, es importan-
te considerarla en las modalidades espontanea,
automatica, repeticién, canto y lectura, durante
su ejecucion deben contemplarse aspectos
de la articulacién, respiracion, resonancia y
prosodia.'

Respecto a la disfagia o trastorno de la deglucion
caracterizado por dificultad en una o mas de las
fases que participan en el procesos deglutorio
(oral, faringea, esofagica),’? se han estableci-
do diversas clasificaciones de acuerdo con su
causa, clinica y area afectada (disfagia orofarin-
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gea y disfagia esofagica). Su origen puede ser
neuromuscular (afectacion de los mecanismos
efectores del acto deglutorio por alteraciones en
la placa motora o en los musculos de la faringe,
el eséfago o ambos) o neurogénico (afectacion
del sistema nervioso central, sistema nervioso
periférico o ambos)."

La nasoendoscopia permite valorar objetivamen-
te la integridad y funcionamiento del tracto vocal
(cavidades de resonancia, faringe y laringe), e
identificar enfermedades vocales estructurales o
funcionales, asi como datos relacionados con la
movilidad de la musculatura (esfinter nasofarin-
geo, paredes laringeas y laringe) habitualmente
implicada en los problemas de deglucion.'
Se complementa con la fibroendoscopia de la
deglucion facilitando determinar consistencias
y cantidades de alimentacién riesgosas, asf
como grado de severidad y tipo de disfagia.'>'®
El tratamiento foniatrico debe basarse en valo-
raciones periodicas con el médico foniatra con
la finalidad de corroborar la evolucién de la
terapia fonidatrica.

CONCLUSIONES

El tratamiento de la enfermedad de Kennedy
requiere un manejo multidisciplinario integrado
por medicina interna, neurologia, rehabilitacién
fisica y pulmonar; sin embargo, la intervencion
del médico foniatra es de vital importancia para
mejorar la calidad vocal y del habla, asi como
garantizar la alimentacion segura que, ademas
de mejorar las condiciones fisicas del paciente,
garantice mejor calidad de vida y evite compli-
caciones.
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