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ESCLEROSIS LATERAL AMIOTROFICA:

La enfermedad y su impacto social

Investigacion sobre el tema a nivel nacional

1.- Introduccion:
La Esclerosis Lateral Amiotrdfica (ELA) es una enfermedad degenerativa del
Sistema Nervioso Central y constituye un importante problema de salud pese

a su baja prevalencia dentro de nuestro pais.

La esclerosis lateral amiotréfica (ELA) es la enfermedad degenerativa
de las motoneuronas mas comun en los adultos. Se caracteriza por la
pérdida progresiva de motoneuronas que da como resultado un cuadro

clinico complejo vy, finalmente, la muerte.
(Marin, J. 2009)

Debido a la baja esperanza de vida de los pacientes deriva un alto nivel de
sufrimiento y danos sicoldgicos para quien la padece y para su familia ya que
demanda un cuidado excesivo mientras se sigue desarrollando. Requiere de
mucha sensibilizacién por parte de la sociedad a nivel nacional ya que es poco

conocida pero, no es infrecuente.

2.- Patogénesis:

Dentro de las caracteristicas patologicas de la enfermedad estda el
engrosamiento de la zona proxima a los axones motores, inclusiones
neuronales citoplasmaticas similares a cuerpos Lewy, la fragmentacion del
aparato de Golgi y la degeneracién axonal walleriana.

Aun se desconocen las causas que originan la enfermedad. Sin embargo,

existen algunas hipdtesis como la excitoxicidad medida por glutamato, estrés



oxidativo, entre otras.

Segun la doctora Miriam Buchely, directora del Proyecto ELA Ecuador, el 75%
de los casos de ELA empiezan en la cuarta y sexta década de la vida. La
mayoria de pacientes detectados con la patologia tienen un promedio de vida
de 3 a 5 aflos como maximo.

Existen dos tipos de Esclerdsis Lateral Amiotrofica: de tipo esporadica y de

tipo familiar, siendo la esporadica la que presenta mayor caso de incidencia.

Tipo de ELA Incidencia Caracteristicas

ELA Familiar Entre 5 y10% e Muestra un
patrén de
herencia
autosémico
dominante

e Entre 20-30%
de los casos de
ELAf son
debidos a
mutaciones de
la enzima Cu-Zn
superdxido
dismutasa-
1(SOD1)

* Se reportod por
primera vez
hace mas de 15
Afos 11 casos
y hasta el
momento se han
identificado mas
de 120
mutaciones
puntuales en
este gen

Tabla 1.- Resumen de las caracteristicas de la ELA familiar. Tomado de Revista Mexicana de

Neurociencia, Julio-agosto (Marin, J. 2009)



3.- Manifestaciones Clinicas:

El cuadro clinico de la Esclerosis Lateral Amiotrofca es complejo y se
manifiesta de manera lenta y progresiva. Sus primeros sintomas suelen
confundirse con otras enfermedades del tipo neuroldgico.

Frecuentemente inicia con la pérdida de fuerza en las extremidades inferiores,
a través de la debilidad del pie y en las superiores, con la pérdida de fuerza
€n manos y brazos.

Conforme avanza la enfermedad, la pardlisis se extiende al resto del cuerpo.
ELA puede ir acompanada también de un déficit cognitivo moderado. Los
médicos encargados de tratar la enfermedad son los neurélogos

Los sintomas se vinculan a la neurona motora inferior y superior, siendo la
debilidad muscular, atrofia muscular y calambres musculares ocasionados por
la neurona motora inferior. Mientras, que la espasticidad y los reflejos

patoldgicos son ocasionados por dafios en la neurona motora superior.

4.- Prevalencia de la ELA en el Ecuador:

Segun el Proyecto ELA- Ecuador, es dificil establecer un nimero exacto del
numero de afectados por la enfermedad en el pais, ya que no se ha hecho
ningln tipo de investigacion previa al respecto. Se han realizado estudios
como el de la Misiéon Solidaria Manuela Espejo, a través de la cual se ha
podido establecer el nimero y la ubicacion exacta de personas con
discapacidad. Sin embargo, las personas afectadas por Esclerosis Lateral
Amiotrofica pese a que deben ser consideradas como discapacitadas, no
pertenecen a éste grupo.

Para poder determinar la prevalencia, el proyecto ha realizado una relacion
entre la prevalencia mundial y la nacional para concluir que si a nivel global la
prevalencia es de 3 a 5 enfermos por cada 100 000 habitantes, entonces en
nuestro pais existen de 125 a 200 personas afectadas por Esclerosis Lateral

Amiotrofica.



5.- Tratamientos para ELA en el Ecuador:

Debido a que las causas de la Esclerosis Lateral Amiotréfica aun se
desconocen, a nivel global ha sido dificil establecer una cura. Sin embargo, el
Riluzole es el medicamento con mayor efectividad para las personas que
sufren de ELA. Aunque, es importante mencionar que el medicamento no los
cura ni evita la progresion de la enfermedad. Ademas, es bastante caro lo que
dificulta el acceso al mismo ya que tiene un valor de diez ddlares y de 12
euros, mientras que en nuestro pais no se lo comercializa.

Por lo tanto, las personas tienen que importarlo, lo que aumenta su costo ya

que la dosis consiste en dos pildoras diarias.

El riluzol, un inhibidor de la liberacién de glutamato, es la Unica droga
aprobada para el tratamiento de la ELA, prolongando la sobrevivencia
en tres meses. Mas de 30 ensayos clinicos se han llevado a cabo con el
fin de obtener nuevos tratamientos para la ELA, incluyendo
antioxidantes, antiglutamatérgicos, inmunomoduladores y factores de

crecimiento, con resultados insatisfactorios.
(Marin, 1. 2009)

Por el momento es dificil crear otro tipo de medicamento que ayude a la cura
de la Esclerosis Lateral Amiotrofica, ya que segun la Dra. Miriam Bucheli,
directora del Proyecto ELA Ecuador, el promedio de vida de los pacientes no
excede los 5 afos y para poder introducir un nuevo farmaco al mercado se

requiere entre 12 y 15 afios de pruebas antes de poder aplicarlo.

6.- Pacientes con ELA en el Hospital IESS:
El departamento de neurologia es el encargado de recibir a pacientes con
Esclerosis Lateral Amiotrofica y proporcionarle tratamientos. Actualmente, se

recibe un promedio de entre 3 y 4 pacientes por afio. Pero, del registro de



personas con ELA dentro del hospital es posible conocer que solo entre el

veinte y treinta por ciento de pacientes han sobrevivido mas de 5 afos.

7.- Publicaciones sobre ELA en medios de comunicacion de
relevancia nacional:

Ecuador no tiene publicaciones acerca de la enfermedad, y aun en Argentina,
que es el pais con mayor incidencia de la enfermedad segun Bucheli, se habla
muy poco al respecto.

Esto lo podemos ver principalmente en los medios de comunicacion
nacionales, ya que se realizd una investigacion sobre la presencia de la
Esclerosis Lateral Amiotrdfica en medios de prensa escrita y de television del
pais y solo se encontraron 24 noticias que hablan al respecto. Las noticias se
tomaron en cuenta desde el 2004 hasta el presente 2012. Siendo el Diario El
Universo en el que se encontré el mayor nimero de publicaciones, pero
ninguna de ellas hace referencia al ambito nacional y todas hablan sobre
avances a nivel nacional, investigaciones y relaciones de la enfermedad con
personajes famosos. El Diario Hoy es el segundo medio en el que mas
noticias se encontraron al respecto, pero solo hay dos menciones sobre la
situacion de la ELA a nivel nacional. Mientras que las 8 publicaciones que se
refieren a la Esclerosis Lateral Amiotrofica, lo hacen para referirse a nuevos
avances en otros paises como: Argentina, Chile y Brasil. Pero, también
asocian a la patologia con personajes famosos que la padecen como el
astrofisico Stephen Hawking, el dibujante de comics Roberto Fontanarrosa y
el periodista ecuatoriano, Fernando Artieda, que murié en el 2010. En todas
éstas notas los diarios publican la situacion de quien las padece, pero también
explican de forma rapida y sencilla de qué se trata la enfermedad. El Diario el
Comercio es uno de los medios que ha publicado informacién mas reciente ya
que las 2 noticias publicadas pertenecen a éste 2012 y en ambas se hace
referencia al Proyecto ELA-Ecuador y en una de ellas se encuentra una
entrevista a la Dra. Miriam Bucheli. Las dos noticias que publica
Teleamazonas hacen referencia a la vida y el avance de la enfermedad en

Stephen Hawking, pero tocan de forma muy breve la patologia. Mientras que



en Ecuavisa no se encontrd ningun tipo de nota al respecto. A continuacion,

se presenta una tabla con los resultados encontrados:

Medio Noticias Sobre Noticias Aio de

ELA Nacionales sobre publicacion

ELA

El Comercio 2 2 2012
El Universo 12 0 2004-2012
El Hoy 8 2 1998, 2010
Teleamazonas 2 0 2011-2012
Ecuavisa 0 0
Revista Vistazo 1 0 2012

Tabla 1.- Resultado del monitoreo de medios nacionales para detectar noticias sobre la

Esclerdsis Lateral Amiotrofica.

8.- Investigaciones y Noticias a Nivel Nacional

» Existen pocas publicaciones cientificas y médicas de ELA, realizadas en
el Ecuador. La pagina web Ecuador Ciencia publicé el 20 de
Septiembre de 2009 el descubrimiento del proceso que provoca la
Esclerosis Lateral Amiotrdfica. El descubrimiento fue realizado por unos
investigadores del departamento de Bioquimica y de Biologia Molecular
de la Universidad Autonoma de Barcelona en Espafa. Sin embargo, la

noticia fue publicada en esta pagina web.



“Los investigadores analizaron la estructura tridimensional de proteinas
téxicas que, pese a encontrarse plegadas, no tienen un funcionamiento
adecuado y por tanto podrian estar detras de enfermedades de las que hasta

ahora se desconoce el origen.

Las células producen al dia miles de nuevas proteinas que se renuevan cada
segundo y que, obedeciendo las pautas del cddigo genético, trabajan para
conseguir un funcionamiento normal del cuerpo. A pesar de ello, algunas
veces estas proteinas sufren una mutacion genética que provoca cambios en

su composicion y no les permite realizar las tareas que tienen asignadas.

El pliego incorrecto de las proteinas es el origen de muchas enfermedades
conformacionales, que pueden tener una causa genética o bien aparecer de
forma espontanea. Las proteinas implicadas aparecen con una forma
desestructurada o lineal, es decir desplegada --como sucede en el caso del
Alzheimer, el Parkinson y algun tipo de diabetes--, o bien una forma globular,

es decir con una estructura tridimensional y replegadas sobre ellas mismas.

Los investigadores ya conocen muchos aspectos de las proteinas lineales,
pero hasta la fecha no se conocia de forma clara como podrian agregarse y
mutar las proteinas globulares, causantes de graves enfermedades hepaticas,

cardiacas, renales y neuroldgicas.

Salvador Ventura y Virginia Castillo, de la UAB, han descubierto que las
proteinas globulares, cuando no existe enfermedad, se asocian en parejas de
forma que una de las proteinas "cubre" la regidén con tendencia a agregar a
otra, lo que evita que se desencadene la agregacién de parejas malignas.
Esto explica que si dos personas tienen las mismas proteinas globulares y las
mismas regiones peligrosas, una que sufra una mutacion genética desarrolla

una enfermedad y la otra no.

Los investigadores sefalan como posibles estrategias para evitar la

disociacién de proteinas, la introduccién de mutaciones que fortalezcan la



unién, asi como el desarrollo de moléculas especificas que blogueen las

regiones peligrosas de las proteinas ya separadas.

De este modo, esperan encontrar en un futuro las proteinas responsables de
diversas enfermedades genéticas, el origen de las cuales es desconocido
todavia, y poder sugerir asi nuevas dianas terapéuticas para solventar estos

desérdenes.” (Ecuador ciencia, 2009)

e Otra publicacion nacional que se ha realizado al respecto es del sitio
web Médicos Ecuador. En este articulo se analizan las complicaciones
respiratorias de una paciente diagnosticada con ELA, en el Hospital
Kennedy de Guayaquil
Debido a que una de las principales causas de muerte en pacientes con
ELA es el paro respiratorio, para los doctores implica un reto el

tratamiento que les permita extender el uso correcto de sus pulmones

“Mujer de 62 afos, con diagndstico de esclerosis lateral amiotrofica (ELA)
desde hace aproximadamente 2 afios. El motivo de consulta es dificultad
respiratoria, sensacion de ahogo debido a bronquitis infecciosa que mejoran
con tratamiento antibidtico.

Los cuidados respiratorios son el mas grande desafio mutuo, tanto para los
pacientes con ELA como para el médico a cargo. Tomar la decision de iniciar
NIVM, decidir la traqueotomia o la asistencia mecanica invasiva, implican un
vasto conocimiento de las complicaciones respiratorias y la evolucion natural
de la enfermedad. El fallo respiratorio, sigue siendo la primera causa de
muerte” (Cherrez, 2008)



9.- Proyectos Nacionales

PROYECTO ELA-ECUADOR
UNIVERSIDAD SAN FRANCISCO DE QUITO

La Universidad San Francisco de Quito y hospitales asociados buscan la
participacion de pacientes con Esclerosis Lateral Amiotrdfica (ELA) en el
proyecto ELA-Ecuador, conducido por la Dra. Miriam Bucheli. El proyecto se
enfoca en la creacidon de una base de datos que nos ayude a encontrar
factores genéticos y de riesgo en el medio ambiente que se relacionen a la

enfermedad. (Sociedad Ecuatoriana de Neurologia 2011)

Objetivos:

El primer objetivo es el de establecer una base de datos de ELA en el
Ecuador. Se desconoce el nimero exacto de pacientes con ELA. Segundo
objetivo es el de desarrollar estudios: (1) Epidemioldgico para Ila
determinacion de la prevalencia de ELA en el Ecuador; (2) Genético para
identificar casos de ELA familiar que nos ayuden a encontrar mutaciones en
genes relacionados a ELA; y (3) Evaluacion de biomarcadores. (Sociedad

Ecuatoriana de Neurologia 2011)

Participacion:

Pacientes seran contactados para llenar informacion familiar, médica y de
factores ambientales. Los investigadores también pediran autorizaciéon para
revisar registros médicos para los pacientes que presenten casos familiares de
ELA. También se pedird muestras de sangre y biopsias de piel de casos
familiares de ELA y de individuos controles. (Sociedad Ecuatoriana de
Neurologia 2011)



La Universidad de San Francisco de Quito cubrira el costo de la
participacion de individuos en este estudio y brindara facilidades

para la extraccion de sangre y biopsias de piel.

Beneficios:

A pesar de que no hay beneficios directos para aquellos participantes en este
estudio, por medio del mejor conocimiento de la enfermedad y sus
causas, se podran desarrollar mejores formas de diagnosticar, evaluar,

tratar y finalmente encontrar una cura para esta enfermedad.

10.- Atencion del Gobierno

» El gobierno no provee ningun tipo financiamiento para la investigacion
de ELA en el Ecuador.

* Sin embargo, La Universidad de San Francisco de Quito cubrira el costo
de la participacion de individuos en este estudio y brindara facilidades

para la extraccion de sangre y biopsias de piel.

11.- Conclusiones

» Existen pocos casos de ELA registrados en el Ecuador, sin embargo
aun es necesario obtener con precision este dato y la incidencia podria

ser mayor

* Los esfuerzos sociales que se han realizado son inexistentes, es por
ello que se debe socializar esta enfermedad para que la gente sepa de

que se trata y se solidaricen con la causa.



Muchos pacientes estan mal diagnosticados en el pais, ya que existe
desconocimiento incluso de los médicos por la baja incidencia y por la

naturaleza de la enfermedad.

Debido a las condiciones climaticas de nuestro pais (Mitad del mundo)
el comportamiento de la enfermedad puede variar mucho a como se

ha observado en el resto del mundo y Latinoamérica.
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