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Kniest syndrome respiratory physiotherapy
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RESUMEN

El sindrome de Kniest es una afeccidon poco frecuente en nuestro medio y donde
toda la bibliografia revisada reporta los beneficios de la fisioterapia respiratoria. Se
describe el caso de una paciente que ingreso en el Centro Nacional de
Rehabilitacion Julio Diaz, con el diagnéstico de sindrome de Kniest, evaluada en el
Servicio de Fisioterapia Respiratoria, mediante el examen fisico y el estudio de la
funcion pulmonar. Se establecen pautas de un programa de rehabilitacion
respiratoria de 30 sesiones, dos veces al dia, con una hora de duracion. A los 30
dias se revallan los parametros y se observé mejoria clinica y funcional

Palabras clave: sindrome de Kniest, fisioterapia respiratoria, ventilacion mecéanica
no invasiva.

ABSTRACT

Kniest syndrome is not a frequent affection in our environment. In our bibliographic
research, benefits in respiratory physiotherapy were commonly reported. In the
present paper a case admitted in the National Rehabilitating Center Julio Diaz is
described. The patient was diagnosed with Kniest syndrome who was assessed by
the rehabilitating respiratory service through physical exam and a study of lung
functioning. A program of respiratory rehabilitation of 30 sessions was established
twice a day each of hour duration. After a 30 days period the parameters were
assessed and clinical and functional recovery was observed.

Key words: kniest syndrome, respiratory physiotherapy, non invasive mechanical
ventilation.
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INTRODUCCION

En 1952, Wilhelm Kniest describié una forma no usual de enanismo que denominé
condrodistrofia atipica, de prevalencia desconocida a nivel mundial, y lo nombré
sindrome de Kniest, que pertenece al grupo de las displasias oséas, la cual ocurre
preferentemente en varones *® acompafiada de discapacidad motora y visual.

Tiene una base bioquimica que consiste en una alteracion de la secrecion de
sustancias precursoras del colageno, precolageno tipo Il y el polipéptido C. Se
hereda por un rasgo autosémico dominante.

Clinicamente es una condicidon enanoide, que cursa con artropatia prematura y
rigidez articular con contractura en dedos, alteraciones de la visibn con miopia y
otras enfermedades visuales. No existe retraso mental asociado, sino un indice
intelectual elevado.*™

Al examen fisico se encuentra un macrocraneo, frente abultada, puente nasal
deprimido y porcion inferior aumentada, abdomen abultado y extremidades cortas,
asi como aumento de volumen en codos, nudillos, rodillas y tobillos. Estos
pacientes desarrollan una marcada cifosis dorsal o cifoescoliosis, alteraciones en
cuerpos vertebrales que puede presentarse desde el nacimiento, mas ostensible en
el crecimiento, donde aparecen dolores y limitaciones articulares por retracciones y
dificultades para la marcha.'

La cifoescoliosis en estos enfermos causa un aumento de la impedancia de la caja
toréacica lo que conlleva a un mayor trabajo ventilatorio y disminucién de la fuerza y
fatiga de los musculos respiratorios. Se han observado casos severos con una
disminuciéon grave de la presion inspiratoria maxima, (PImax) y espiratoria maxima
(PEmax) con alteraciones del intercambio gaseoso, Estas alteraciones producen
disnea e intolerancia al esfuerzo. Lo antes expuesto hace que en estos casos la
mayor morbimortalidad ocurra por trastornos respiratorios.>*

La rehabilitacion en el sindrome de Kniest debe ser integral, basada en evitar las
retracciones articulares, aliviar el dolor, mantener al paciente lo mas funcional
posible para mejorar su calidad de vida, siendo la fisioterapia respiratoria un pilar
fundamental en el tratamiento rehabilitador ya que disminuye o retrasa la rigidez
de la caja toracica y la debilidad de los misculos respiratorios.

PRESENTACION DE CASO

Paciente MDCL, femenina, de 37 afos de edad, raza blanca, con antecedentes de
limitaciones articulares desde su nacimiento, miopia degenerativa, y cifoescoliosis.
En el afio 2003 se realiza estudios por genética que concluyen como displasia 6sea
o sindrome de Kniest. En el 2010 detectan marcada osteoporosis con riesgo de
fracturas. Ha realizado fisioterapia en el Centro Nacional de Rehabilitacién Julio
Diaz. Durante el primer ingreso en marzo de 2011 aparecen otros sintomas como,
falta de aire al esfuerzo, ronquido, somnolencia diurna, cefalea matinal, taquicardia,
dolores en columna cervical y lumbosacra, dificultad para la marcha y limitaciones
en las actividades de la vida diaria.

El 5 de Octubre de 2011 reingresa para continuar fisioterapia respiratoria
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Antecedentes patolégicos personales: sindrome de Kniest. Dos embarazos, uno
interrumpido a las 22 semanas, por sindrome de Kniest, y en la segunda gestacion,
a las 27 semanas, fue diagnosticado al feto un sindrome de Kniest, pero la paciente
decide no interrumpir el embarazo.

Habitos toxicos: café dos tazas por dia, cigarros ocasionales
Alergias: penicilinas

Operaciones: displasias de cadera (a los tres afios), Cesarea
Transfusiones: en seis ocasiones por operaciones.

Antecedentes patoldgicos familiares: madre viva/ HTA, hija viva/ sindrome de
Kniest

Examen fisico positivo al primeringreso (9 de marzo de /2011):
Cicatrices a nivel de caderas

Fascie frente abultada, puente nasal deprimido

Cuello corto.

Torax periforme. Cifoescoliosis

Abdomen abultado.

Extremidades cortas, presenta limitacion articular de caderas, rodillas
Dolores a la palpacion de paravertebrales, Bragard y Lassegue positivas
Genus varum bilateral, tobillo izquierdo en valgus

Test muscular para miembros superiores e inferiores notas 4

Marcha a cortos pasos, con limitacion de rodillas y aumento de la base de
sustentacion, realiza en silla de rueda la locomocién a largas distancias.

Examen fisico Gltimo ingreso (5 de octubre de 2011).
Limitacion articular de hombros, codos, caderas y rodillas.
Valoracion por neumologia clinica y funcional pre tratamiento

Clinica: disnea grado IV segun escala de la ATS (que surgio durante el embarazo),
dificultad para toser y disminucion del tono de la voz

Examen fisico: térax Aumento del diametro antero posterior (Cifoescoliosis con mas
de 45° segun medicion de Cobb).
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Evaluacion Funcional

Espirometria: fue realizada con el equipo SPIROLAB Il de la firma Medical
Internacional Research y se encontrd: capacidad vital (CV) disminuida en mas del
50 % del valor predicho, porcentaje relacién capacidad vital forzada /volumen
espiratorio forzado en el ler segundo aumentada mas de un 70 % (CVF/VEF1 s.).

Flujo espiratorio maximo (FEM) disminuido menos 270l/min.
Capacidad tusigena disminuida menos de 160l/min.

La fuerza de los musculos respiratorios fue evaluada con un equipo ELKA electronik
PMS mediante una presion de oclusion realizada en la boca. La fuerza constaté que
ambos grupos musculares presentaban disminuciéon presion inspiratoria y
espiratoria maxima (PImax y PEmax):

- En la fuerza de musculos inspiratorios (PIM) obtuvo como resultado 54
- En los mudsculos espiratorios obtuvo un valor de 64
Programa de rehabilitacion

En los dos ingresos efectuados, con una estadia de 30 dias cada uno, se realizo el
siguiente programa de rehabilitacion respiratoria

Técnicas de fisioterapia respiratoria segln el consensos de Lyon y ventilacion
mecéanica no invasiva (VMNI)

1. Técnicas de fisioterapia respiratoria.

Técnicas de control respiratorio. Bajo este término se agrupa el conjunto de
técnicas que en un mismo trabajo se interrelacionan los tres mecanismos que
permiten la respiracion: la caja toracica, los mudsculos respiratorios y el parénquima
pulmonar.

De las técnicas de control respiratorio, se aplico la técnica de reeducacion
respiratoria, con el fin de aumentar la eficacia respiratoria, mejorar la ventilacion-
perfusion, optimizar la funcidon de los musculos respiratorios, incrementar la
flexibilidad y la movilidad de la caja toracica, disminuir el trabajo respiratorio y
desensibilizar la disnea.*”’

- Ventilacion lenta controlada. Es una ventilacion abdomino-diafragmatica, donde el
paciente respira a baja frecuencia y sin control.

- Ventilacion lenta a labios fruncidos. Técnica sencilla, cuando el paciente realiza
una espiraciéon nasal lenta, con contraccion diafragmatica, seguida de una
respiracion bucal, con labios fruncidos y contraccion suave de los musculos
abdominales. El frenado labial hace que se produzca en la boca una presiéon positiva
que se transmite al arbol bronquial evitando el colapso precoz de la via aérea.

- Ventilacion dirigida de Giménez. Técnica que pretende corregir los movimientos
paraddjicos y asinergias ventilatorias presentadas, e instaura una ventilacion
abdomino-diafragmatica.®*°
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2. Técnicas de reentreno al ejercicio teniendo como objetivos:

- Favorecer una mejor respuesta ventilatoria, mejor adaptacion cardiovascular e
incrementar la fuerza y resistencia de musculos respiratorios como los musculos
esqueléticos.

- Entrenamiento especifico de musculos respiratorios, realizado de la siguiente
manera: una vez calculada la fuerza de los musculos se entrena al 30 % de la
carga maxima alcanzada de acuerdo a la escala de Rochester durante 15 min en
doble sesidn. Para entrenar los fuerza de los musculos espiratorios se utilizaba el
PARIP-1 y para los musculos inspiratorios Theshold loading.”*°

3. Ventilacién mecanica no invasiva: se utilizé un ventilador volumétrico de la
Marca BREAS PV501, se calcula el peso en kg, multiplicado por 1,5 y se suma 2 cm,
debido al tramo de la manguera se inicia con 30 min, y después se deja al paciente
hasta 3 h en cada sesidn de tratamiento.

El programa fue realizado con un tiempo de duracién de 30 sesiones, dos veces en
el dia y durante 6 h diarias

Valoraciéon por neumologia clinica y funcional postratamiento rehabilitador.

Clinica: disminucién de la disnea grado 111, disminucion de la somnolencia diurna y
la cefalea matinal y aumento del tono de la voz.

Flujo espiratorio maximo (FEM) 300I/min con aumento de 30 I/min con relacion al
primer ingreso.

Capacidad tusigena normal 290lI/min aumentada a 130Il/min respecto al primer
ingreso.

Fuerza de los musculos respiratorios:
- Mdsculos inspiratorios: PIM :66 (normal).

- Mdsculos espiratorios: PEM110 (aumento no de forma significativa).

DISCUSION

El fracaso de la funcidn respiratoria aparece en un gran niumero de enfermedades,
algunas de ellas relacionadas directamente con el pulmoén o las vias aéreas y otras
no. Inicialmente la rehabilitacidon respiratoria se concentré especialmente en
pacientes con enfermedad pulmonar obstructiva crénica. Después se aplico a
pacientes con capacidad funcional limitada como consecuencia de una insuficiencia
respiratoria cronica no relacionada con la obstruccion de las vias aéreas. En este
grupo de pacientes la funcion pulmonar se compromete por procesos que afectan
fundamentalmente la bomba respiratoria, como son, las enfermedades
neuromusculares o las deformidades de la caja toracica.®™**

Las deformidades de la caja torécica condicionan sintomas y signos especificos,
ademas del compromiso respiratorio asociado. Estas condiciones llevan a un
deterioro de la funcién normal.
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Los pacientes con deformidades de la caja toracica presentan diferentes grados de
dificultad, discapacidad e invalidez. Por ejemplo, en enfermos con deformidades de
la caja toracica, la dificultad se debe a la distorsiéon de la estructura normal de la
caja torécica; la discapacidad se mide por la disminuciéon de la capacidad vital y de
la capacidad pulmonar total, y la invalidez puede incluir el aislamiento social.
Algunos pacientes estan totalmente invalidos y son incapaces de funcionar en su
comunidad, requiriendo constantes atenciones y cuidados. En otros casos, el
enfermo puede tener desventajas sociales no relacionadas con el grado de deterioro
y discapacidad, sino debidas a las circunstancias que lo rodean, por ejemplo,
barreras arquitecténicas (falta de acceso a sillas de ruedas), falta de dinero, falta
de apoyo familiar, o falta de educacién.®*!

La rehabilitacion respiratoria, en su definicion, es una intervenciéon multidisciplinaria
y global, que ha demostrado ser eficaz, desde la perspectiva de la medicina basada
en la evidencia, para los pacientes con enfermedades respiratorias cronicas, que a
menudo han disminuido las actividades de la vida diaria y debe formar parte de un
tratamiento individualizado al paciente, dirigido a reducir los sintomas, optimizar la
capacidad funcional, incrementar la participacion y reducir los costos sanitarios
mediante la estabilizacion o reversion de las manifestaciones sistémicas de la
enfermedad.**

Uno de los avances mas importante en el manejo de los enfermos con cifoescoliosis
ha sido la introduccién de los procedimientos de ventilacion mecanica no invasiva,
como parte del tratamiento conservador, que ha cambiado de forma llamativa el
prondstico, la calidad de vida y las condiciones clinicas, biolégicas y mecanicas de
estos pacientes.?91213

Puesto que la ventilacion mecanica es la técnica de eleccion, otras técnicas de
rehabilitacion respiratoria tienen un papel menos definido.

La ventilacion mecénica no invasiva es definida como una técnica de tratamiento de
la insuficiencia respiratoria cronica para aquellos pacientes de situacion estable, que
precisan soporte ventilatorio parcial o total, y para pacientes con enfermedad de la
caja toréacica.'**®

La modalidad utilizada en pacientes con alteraciones de la caja toréacica es la
presion positiva continua, en ella la inspiracion se produce como consecuencia de la
aplicacion sobre la via aérea de una presion positiva generada por un respirador,
mientras que la espiracion se produce de forma espontanea al finalizar el ciclo
inspiratorio. El inicio de la inspiracidon puede estar totalmente determinado por el
respirador (ventilacién controlada), puede iniciarse por el esfuerzo inspiratorio del
paciente (ventilacion asistida) o por ambos mecanismos (asistida/controlada).

Existen varios mecanismos de ventilacibn mecanica no invasiva que permiten
conocer su utilidad en estos pacientes.'**®

1) El reposo de la musculatura respiratoria durante el suefio, que permite una
mejora de la fuerza contractil durante el periodo de vigilia.

2) Mejora de la calidad del suefio mediante de la correccién de los episodios de
hipoventilacion y desaturacion, fundamentalmente en la fase de suefio REM, con
disminucioén de los despertares nocturnos.

3) Mejora la sensibilidad de los quimiorreceptores centrales y periféricos al actuar
frente a la hipoventilacién nocturna.
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Clinicamente se ha demostrado que aumenta la capacidad para realizar las
actividades basicas de la vida diaria. Disminuye el niUmero de hospitalizaciones y
prolonga la supervivencia.

Funcionalmente: corrige la hipoxemia e hipercapnia diurna y aumento de las
presiones respiratorias maximas.*”8

CONCLUSIONES

El uso sistematico de técnicas de rehabilitacion respiratoria disminuy6 la disnea, la
cefalea matinal y mejoro el tono de voz en cuanto a la funcién pulmonar tras el
programa de rehabilitacién se encontré aumento los flujos espiratorios maximos la
capacidad tusigena.

La fuerza de los musculos inspiratorios mejord después del entrenamiento,
normalizandose los valores del PIM, los musculos espiratorios (PEM) mejoraron
pero no de forma significativa.

La VMNI mejor¢ la calidad de suefio, asi como la calidad de vida relacionada con la
salud; ha demostrado su eficacia en el tratamiento del fallo respiratorio en estos
pacientes, mejorando el intercambio gaseoso, e incrementando la calidad de vida.
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