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CASO CLINICO

SINDROME DE AICARDI: ABORDAJE RESPIRATORIO DE UNA ENFER-
MEDAD RARA
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Resumen:

El sindrome de Aicardi-Goutiéres es un trastorno genético raro, con una incidencia a nivel mundial de 1 por cada 100.000
habitantes, aproximadamente, consiste en la triada clasica de agenesia del cuerpo calloso, lagunas coriorretinianas y es-
pasmos infantiles; siendo, ademas, muy frecuente, la epilepsia de dificil manejo y las alteraciones de la caja toracica.
Presentamos el caso de una mujer de 24 afios con sindrome de Aicardi, la cual acude a nuestra consulta monografica de
ventilacion por primera vez en enero de 2024 para valoracion de terapias de aclaramiento mucociliar y de la necesidad de
oxigenoterapia y ventilacion domiciliarias. Finalmente se objetiva un sindrome de hipoventilacion alveolar leve mediante
el estudio complementario realizado (gasometria arterial, oximetria y capnografia nocturnas) con ajuste de la oxigenote-
rapia domiciliara y se establece la necesidad de seguimiento evolutivo sucesivo y finalmente de ventilacion no invasiva.
Palabras clave: sindrome de Aicardi, cifoescoliosis, tos ineficaz, hipoventilacion alveolar, terapias de aclaramiento mu-
cociliar, ventilacion no invasiva

Resume:

Aicardi-Goutiéres syndrome is a rare genetic disorder with a worldwide incidence of approximately 1 per 100.000 inhab-
itants. It consists of the classic triad of agenesis of the corpus callosum, chorioretinal lacunae, and infantile spasms;
difficult-to-manage epilepsy and rib cage disorders are also very common.

We present the case of a 24-year-old woman with Aicardi syndrome, who came to our ventilation clinic for the first time
in January 2024 to asses the need of mucociliary clearance therapies, oxygen therapy and home ventilation. During the
consultation, mild alveolar hypoventilation syndrome was observed through complementary tests performed (arterial
blood gas analysis, nocturnal oximetry, and nocturnal capnography) leading to the adjustment of home oxygen therapy
and with the indication for progressive follow-up and finally non-invasive ventilation.

Keywords: Aicardi syndrome, kyphoscoliosis, ineffective cough, alveolar hypoventilation, airway clearance therapies,
non-invasive ventilation

Introduccion: Observacion clinica:

El sindrome de Aicardi, es una enfermedad rara que Se expone el caso de una mujer de 24 afios con diag-
afecta principalmente a mujeres. Suele asociar discapaci- nostico de sindrome de Aicardi, que acude a nuestra Con-
dad intelectual y epilepsia de dificil control, siendo las al- sulta de Ventilacion en el HGU de Talavera por primera
teraciones neurologicas las que condicionan principal- vez en enero 2024 tras traslado de Area desde Madrid (en
mente el prondstico de estos pacientes. Los pacientes pre- seguimiento previo en el HU Nifio Jesus y después Hos-
sentan ademas glteraqones os.teo.artlculares toracog.er}as pital 12 de Octubre), con el objeto de valorar la necesidad
como la presencia de.CIfOG.SCOhOSlS que pueden.condlcw— de readaptacion de terapias de aclaramiento mucociliar y
nar un tr.astorno resp.lr.atorlo progresivo lo que junto a un valorar la necesidad de ventiloterapia y oxigenoterapia
aclaramiento mucociliar ineficaz puede empeorar la su- domiciliaria.

pervivencia y llevar aparejada una mayor tasa de infeccio-
nes respiratorias y manifestaciones habituales dentro de
un sindrome de hipoventilacion alveolar.

Se trata de una paciente dependiente para todas las ac-
tividades basicas de vida diaria, con necesidad de despla-
zamientos en silla de ruedas, y discapacidad intelectual

Se trata de una patologia muy poco frecuente, con una severa con imposibilidad para emitir lenguaje. Presenta
prevalencia aproximada en Espafia a fecha de 2017 de epilepsia secundaria con necesidad de varios antiepilépti-
aprpximadamente 17 casos, encontrando actualmente en cos (Lacosamida, Clobazam, Acido Valproico) y ademas,
el Area Sanitaria de Talavera un total de dos pacientes. escoliosis dorsolumbar intervenida en octubre de 2012

Por lo tanto, resulta de gran utilidad valorar la morbi- (Imagen 1) a los 14 aios de edad, siendo posteriormente

lidad respiratoria asociada a esta enfermedad.
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intervenida en 2016 de tenotomia en cadera e isquiotibia-
les.
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Imagen 2. Oximetria nocturna basal. Se aprecian tres
episodios de desaturacion (flechas rojas) que coinciden
con los episodios comiciales sefialados por los padres.

Imagen 1. Se muestra fotografia de la paciente
apreciando la escoliosis dorsolumbar intervenida.

A nivel pulmonar, ha requerido varios ingresos hospi-
talarios por insuficiencia respiratoria en el contexto de
atelectasias y mal manejo de secreciones, el ultimo en
marzo de 2023; posteriormente es necesaria la colocacion
de sonda para alimentacion por PEG a principios de enero
de 2024 por episodios recurrentes de atragantamiento y
alto riesgo de broncoaspiracion. La paciente emplea en
domicilio oxigenoterapia a demanda, es decir sélo si la
precisa en caso de desaturaciones y también dispone de
nebulizador y aspirador de secreciones junto a terapia de
tos asistida mecanica con dispositivo Cough-assist E-70
que apenas emplea por mala tolerancia.

Sera valorada por nuestra parte en una primera visita
en enero de 2024, donde se procedera a readaptar la tera-
pia de tos asistida mecanica implementando unas presio-
nes definitivas mas elevadas de £30 cmH20 y unos tiem-
pos de I: 2 segundos y E: 2.7 segundos con un flujo bajo,
aunque continuara con tolerancia regular del dispositivo.

En la consulta posterior, en febrero de 2024, se pro-
cede a realizar una valoracion especifica de una potencial
hipoventilacion alveolar mediante gasometria arterial y
oximetria nocturna. Los padres nos refieren que durante
la noche del registro oximétrico la paciente habia presen-
tado hasta tres crisis comiciales presenciadas. Se objetiva
a la mafiana siguiente de la prueba hipercapnia leve en vi-
gilia en la gasometria arterial basal (pH 7.41, pO2 81,
pCO:2 48.9, HCOs 29.1) y en la oximetria nocturna basal
datos de hipoventilacion (SatO2 media 87.1%, CT90 del
67%, CT85 del 11% y ODI 4% de 1.3/h) Asimismo, se
pueden evidenciar episodios de desaturacion que coinci-
den con las crisis comiciales explicadas por los padres y
de manera mas especifica tras la primera crisis en que se
aprecia desaturacion por debajo del 80% (Imagen 2).

En la noche siguiente, se realiza tanto oximetria como
capnografia nocturna (Imdgenes 3 y 4), obteniéndose un
registro horario de un total de 8 horas y 30 minutos, apre-
ciandose un valor medio de EtCO2 de 36 mmHg (minimo
25, maximo 45), una saturacion media de oxigeno de 94%
(minima 85%, maxima 99%), y una frecuencia cardiaca
media de 91 Ipm (maxima de 150, minima de 61). Como
conclusion, en el registro no se aprecian niveles elevados
de EtCO2, manteniendo la paciente una adecuada satura-
cion de oxigeno durante la noche. Los padres no notaron
una secuencia de crisis epilépticas como en la noche ante-
rior.

1570272024 22:59
100mvHg EtCO2

UNNAMED

Imagen 3. Capnografia nocturna basal. Registro ho-
rario 22:5%h a las 01:24h, se aprecia valor medio de
EtCOz de 38 mmHg (minimo 31, méaximo 45)
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Imagen 4. Oximetria nocturna basal. Registro hora-
rio 04:24h a las 05:24h, se aprecia valor medio de
SatO> de 93% (minimo 85, maximo 96)

En mayo de 2024 se iniciaba ventilacion no invasiva
domiciliaria con sistema BiPAP ST y empleo de olivas
nasales junto a oxigenoterapia fija diurna ante un cuadro
de infeccion respiratoria de vias bajas por Stenotropho-
mona maltophila y atelectasia derecha. La paciente asi-
mismo habia iniciado tratamiento complementario con
chaleco percusivo en el mes anterior. En septiembre se
objetivaba en consulta un uso de la ventilacién de 4-6 ho-
ras por noche retirandose las olivas frecuentemente por lo
que se introduce interfase nasal. En enero de 2025 ya no
precisaba oxigenoterapia diurna por mejoria y habia au-
mentado su adhesion a la ventilacion (unas 5 horas por
noche) con adecuado control capnografico mediante pre-
siones moderadas (IPAP 13 y EPAP 7). En marzo de 2025
ingresa en Neumologia nuevamente por cuadro de neu-
monia adquirida en la comunidad sin descompensacion
hipercapnica.

Por lo tanto, desde el planteamiento inicial de una pa-
ciente con hipoventilacion alveolar leve segun criterios
gasométricos, sin criterios estrictos actualmente de iniciar
ventilaciéon mecanica no invasiva en un contexto previsi-
ble de intolerancia a la misma y con necesidad inicial de
ajuste de medios de aclaramiento mucociliar se realiza
transicion a la indicacion de ventilacion no invasiva siem-
pre indicando a la familia una pauta estricta de actuacion
incluyendo el ajuste de la oxigenoterapia durante las crisis
comiciales.

Discusion:

El sindrome de Aicardi-Goutiéres es una patologia
rara que afecta a mujeres salvo algin caso excepcional en
varones con sindrome de Klinefelter (47 XXY) ya que
aunque se desconoce la causa exacta', se cree que con-
siste en un trastorno esporadico causado por diferentes
mutaciones de un gen ligado al cromosoma X2, que causa
mortalidad embrionaria en varones®.

En un estudio de 2008, se estima que la prevalencia de
esta entidad a nivel mundial seria de aproximadamente
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4000 casos. Respecto a las tasas de incidencia, otros estu-
dios estimaron una incidencia de 1 por cada 100.000 na-
cidos vivos en Estados Unidos*.

Se caracteriza por la triada clasica de espasmos infan-
tiles, agenesia (o hipogenesia) del cuerpo calloso y lagu-
nas coriorretinianas. Se suele asociar a discapacidad inte-
lectual y epilepsia de dificil control, como es el caso de
nuestra paciente.

A nivel neuroldgico, aparte de la agenesia del cuerpo
calloso que puede ser detectada en las ecografias prenata-
les de rutina, pueden existir otras alteraciones entre las
que destacan: ventriculomegalia, heterotopias corticales y
periventriculares, paquipolimicrogiria, formaciones quis-
ticas intracraneales y papilomas de los plexos coroideos!.
Sobre todo, son caracteristicos los espasmos infantiles
con patron electroencefalografico de hipsarritmia atipica
en los primeros meses de nacimiento. Conforme avanza la
edad las convulsiones focales son las mas frecuentes!.

A nivel oftalmologico, son muy caracteristicas de este
sindrome, las lagunas coriorretinianas que se localizan en
la zona de alrededor de la papila y tienen una apariencia
hipopigmentada de tonalidad amarillenta-palida. No sue-
len comprometer la agudeza visual del paciente y pueden
existir otras afecciones oftalmologicas como cataratas, o
desprendimiento de retina’.

A nivel osteoarticular cabe destacar las anomalias
costovertebrales como hemivértebras, vértebras fusiona-
das o costillas flotantes, que pueden condicionar escolio-
sis, hasta en el 50% de los pacientes?.

Por todo ello, en general los pacientes afectos con este
sindrome tienen una esperanza de vida reducida, que
puede variar desde meses a afios en funcion de las anoma-
lias a nivel del sistema nervioso central!. En un estudio
realizado, la mediana de edad al fallecer fue de 18.5 afios
y se refiere el caso de una mujer de 49 afios, afecta de una
forma leve, siendo la de mayor edad conocida®. En el Area
Sanitaria de Talavera, aparte del caso clinico presentado,
existe otra paciente de 38 afios y diagnostico compatible
con Sindrome de Aicardi que actualmente esta pendiente
de valoracion por nuestro servicio.

A nivel respiratorio, en estos pacientes dadas las alte-
raciones neurologicas que presentan y el desarrollo de ci-
foescoliosis, se recomienda vigilancia estrecha del riesgo
de aspiracion y la posible insuficiencia ventilatoria aso-
ciada respectivamente?. Sin embargo, no existe actual-
mente un conocimiento exhaustivo de la evolucion respi-
ratoria de la enfermedad, posiblemente por su baja preva-
lencia y limitada supervivencia. En el caso de nuestra pa-
ciente, valorada mediante oximetria y capnografia noctur-
nas y gasometria arterial, se puede llegar a la conclusion
de que presentaria un sindrome de hipoventilacion alveo-
lar leve al inicio del seguimiento, sin criterios definitivos
iniciales de ventilaciéon mecanica no invasiva y con una
previsible dificultad de adhesion terapéutica, aunque si re-
queria de oxigenoterapia en los episodios puntuales de
desaturacion asociados a las crisis convulsivas que suelen
ser muy frecuentes en estos pacientes. Ademas, se esta-
blecio6 la necesidad de optimizar la terapia mecénica de
tos asistida y chaleco percusivo para alcanzar un adecuado
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aclaramiento mucociliar. La evolucion torpida posterior
llevo a nuestro equipo a implementar ventilacion no inva-
siva con una tolerancia inicial solo intermitente, pero al-
canzando una relativa estabilidad ventilatoria siendo
esencial llevar a cabo un seguimiento exhaustivo en con-
sultas sucesivas.
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