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Malformacion de Arnold-
Chiari.

LA PERDIDA DE LA SONRISA

Antonio MARTINEZ-SABATER!

Resumen Abstract

La Malformacién de Arnold-Chiari es una enfermedad rara caracterizada por la
presencia de sintomas insidiosos que pueden suponer un retraso en el diagnéstico.
Las caracteristicas sintomatoldgicas como el dolor, la pérdida de fuerza progresiva,
los mareos, etc., junto con los efectos secundarios de los farmacos indicados para el
tratamiento sintomatico (anticonvulsionantes, antidepresivos, analgésicos, etc.) su-
pone una pérdida de la calidad de vida de la persona. Aspectos de la calidad de vida
gue en un entorno biomédico suelen pasar desapercibidos, y juntamente, con la falta
de repercusion exterior de la patologia, supone la incomprensién de las personas del
entorno. Con el fin de poder conocer las percepciones y experiencias de una persona
afecta se ha utilizado la historia de vida, presentando la historia de Javi, que por su
doble vertiente de persona afecta y personal sanitario, se convierte en informante
clave.

Palabras clave: Malformacion de Arnold-Chiari. Siringomielia. Historia de Vida,
Enfermedad Rara.

ARNOLD-CHIARI MALFORMATION. LOSS SMILE

The Arnold-Chiari malformation is a rare disease characterized by the presence
of insidious symptoms that may be a delay in diagnosis. The symptomatology char-
acteristics such as pain, progressive loss of strength, dizziness, etc., along with the
side effects of the drugs indicated for the symptomatic treatment (anticonvulsants,
antidepressants, analgesics, etc.) a loss of quality of life of the individual. Aspects of
quality of life in a biomedical environment that often go unnoticed, and together
with the lack of external impact of the disease, is misunderstood by the people
around. In order to understand the perceptions and experiences of a person is used
affects the life history, presenting the story of Javi, which in turn affects two aspects
of person and health personnel, becomes a key informant.
Key words: Arnold-Chiari Malformation. Syringomyelia. Life Story. Rare Disease.
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Introduccion

Una enfermedad rara es aquella con
peligro de muerte o invalidez cronica con
una prevalencia menor de 5 casos por
cada 10.000 habitantes, no obstante el
conjunto total de enfermedades raras
afecta aproximadamente a uno de cada
veinte ciudadanos de los paises desarro-
llados, presentando como dificultad en el
diagnostico la rareza y la inespecifidad
clinica.> Entre las Enfermedades Raras,
son frecuentes las malformaciones de la
union craneocervical, destacando por su
incidencia y la posibilidad de presentar
complicaciones severas la Malformacion
de Arnold-Chiari, que consiste en la
alteracién anatdmica de la base del
créneo, en la que se produce herniacion
del cerebelo y del tronco del encéfalo a
través del foramen magnum hasta el
canal cervical, que puede asociarse a
siringomielia e hidrocefalia.? Los sinto-
mas mas comunes son el dolor (cefalea,
cervicalgia de distribucion radicular,
veértigos, sintomas otoldgicos y oculares),
junto con la debilidad, entumecimiento e
inestabilidad, alteraciones sensitivas
como cefaleas, caidas bruscas, etc., pre-
sentando como signos fisicos una com-
presion del foramen, signo de medula
central o sindrome cerebeloso.? No obs-
tante, existe una variabilidad clinica entre
las personas afectadas, iniciandose en la
etapa de adolescencia y edad adulta, con
un inicio insidioso y curso progresivo o
al contrario de forma brusca tras hiperex-
tension del cuello o maniobras de Valsal-
va; y en ocasiones sintomas inespecificos
que retrasan el diagnostico.

El diagnostico se realiza mediante
técnicas de imagen, siendo de eleccion la
resonancia magnética, debiendo ser valo-
rada la persona por Neurologia y Neuro-
cirugia cuando se confirme éste. El tra-
tamiento quirdrgico esta indicado en el

TEXTO BIOGRAFICO

LA INFANCIA Y LA ENFERMEDAD
MATERNA. Si tuviera que definir mi in-
fancia con una palabra creo que seria
felicidad. No hay foto de mis primeros
afios de vida en la que la sonrisa no sea la
caracteristica principal. Los primeros
once afios de mi vida, pese a la existencia
de pequefias dificultades en la familia,
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caso de las personas que presentan sin-
tomatologia. Si bien la mayoria de pa-
cientes mejoran su calidad de vida tras el
tratamiento quirdrgico, los sintomas
atribuibles a la siringomielia (dolor,
escoliosis y pérdida de sensibilidad) son
los que suelen mejorar en menor grado*y
existe un porcentaje significativo de
recaida en los sintomas en 2-3 afios tras
la operacién.®

Al igual que ocurre con otras patolog-
fas como la Fibromialgia, la Malforma-
cién de Arnold-Chiari va a suponer una
repercusion importante en la calidad de
vida de la persona, en una enfermedad
sin afectacién en el aspecto externo de la
persona afecta, y que al igual que se
refiere en estudios relacionados con la
fibromialgia, supone la incomprension de
su entorno familiar, social y laboral, la
impotencia que siente al tener que luchar
contra una enfermedad fantasma, la baja
autoestima favorecida por las limitacio-
nes impuestas por la enfermedad y la
sensacion de inutilidad.® Viendo la simili-
tud con ésta, la persona con enfermedad
de Arnold-Chiari se ve incomprendida
tanto por las personas que le rodean
como por los profesionales del sistema
sanitario que desconocen la historia natu-
ral de la enfermedad, asi como las com-
plicaciones y efectos de los tratamientos
pautados.®

Se planteé el método biografico como
medio para conocer cual es la afectacion
biopsicosocial de una persona afecta y
valorar los cambios que ha supuesto el
diagndstico y el tratamiento en la calidad
de vida de la persona, debido a que tanto
el diagnostico como el tratamiento, al
igual que ocurre con otras patologfas,’
supone una sobrecarga tanto a nivel fami-
liar como personal, tanto por el descono-
cimiento sobre la patologia como tam-
bién por las modificaciones en el dia a
dia de la persona.

creo que fueron modélicos. Esa burbuja
en la que viviamos se rompi6 a los 13
afios con el diagndstico de una enferme-
dad rara. Recuerdo perfectamente aquella
navidad en la que mi madre referia un
resfriado y una tos que no se podia qui-
tar. A lo largo del mes de enero y febrero
el cuadro de tos se mantenia y referia
cansancio; una mujer totalmente activa,
decia que no podia llegar a todo. Tras

Con este fin hemos planteado la histo-
ria de Javi, una persona afecta de Mal-
formacion de Arnold Chiari, en el que la
patologia ha supuesto un cambio no solo
fisico, sino social y psicoldgico que es
resumido como “la pérdida de la sonri-
sa”. En este caso, el informante vivio en
su infancia la influencia de la muerte
materna por una enfermedad rara. Por
otro lado, es importante destacar la refe-
rencia laboral en el entorno sanitario del
informante que al igual que ocurria con
una gran parte de profesionales, banaliz6
inicialmente los sintomas y se produjo un
diagndstico tardio. Pese a ser intervenido,
COMO Ocurre en un porcentaje importante
de pacientes, los sintomas han persistido
y ha supuesto no solo que tenga que
reorientar su vida profesional, sino que se
ha producido un cambio en su vida social
y personal, destacandose la falta de re-
cursos por parte del sistema (fisioterapia,
etc.).
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diferentes consultas médicas, la casuali-
dad hizo que coincidiéramos con un
médico que sospechd de una posible
afectacion cardiaca que se confirmd con
el diagndstico de Hipertensién Pulmonar
Primaria. A partir de ese momento todo
cambid; la familia nos volcamos con
nuestra madre, ya que realmente estaba-
mos solos, mis dos hermanos y mi padre,
con la adversidad y nos enfrentamos a
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una retahila de pruebas, ingresos y cuida-
dos. En esos momentos, con poco mas de
13 afios nos convertimos en cuidadores
informales: controldbamos el oxigeno,
evitdbamos esfuerzos... Pese a que mi
madre alcanzé6 el objetivo que nos ha-
biamos marcado, conseguir unos pulmo-
nes y conseguir un trasplante cardiopul-
monar, a final de afio, visperas de navi-
dad, su nuevo corazén se apag6 como se
apagaba el afio.

Realmente la muerte de una madre te
marca, y creo que mas si es en los mo-
mentos en el que las personas nos esta-
mos terminando de socializar. Asumi el
rol de madre para mis hermanos y conti-
nué estudiando. Pese a las dificultades,
estableci una mascara y consegui que mi
sonrisa jamas desapareciera de mi cara.
Hoy por hoy, mis amigos todavia me
dicen que parecia mentira que en aque-
llos momentos yo fuera el apoyo y el
referente para todos ellos.

LOS INICIOS LABORALES. Respecto a los
estudios, con quince afios habia decidido
que seria enfermero y ese fue mi objeti-
vo. Mantuve mi rol familiar, que aumento
con el cuidado de las abuelas, me esforcé
en los estudios e inicié al mismo tiempo
mi carrera laboral con dieciséis afios
como Auxiliar de Clinica en una Resi-
dencia de Ancianos, consiguiendo a los
18 afios, con la oposicion de mi padre
que aspiraba a tener un hijo médico,
entrar en la Escuela de Enfermeria.

Recuerdo esos tres afios con una mez-
cla de orgullo, de placer por aprender y
al mismo tiempo de cansancio debido a la
sobrecarga producida por el trabajo noc-
turno, las practicas, el estudio y el trabajo
reproductivo asumido. Pese a ello, toda-
via tuve tiempo de iniciar una relacién
con la mujer de mi vida, que en pocos
afios se convertiria en mi esposa. EI mis-
mo dia que terminé los estudios, cambié
mi contrato en la Residencia convirtién-
dome en el enfermero de noches. A partir
de ese momento, compatibilicé este tra-
bajo con sustituciones en hospitales y
centros de salud, asi como con la docen-
cia, un aspecto que siempre me habia
encantado. A nivel personal considero
que han sido los mejores afios de mi vida.
Me casé y en poco tiempo tenia a la mu-
jery alas dos hijas mas maravillosas que
una persona pueda tener.
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EL INICIO DE LOS SINTOMAS, EL
DIAGNOSTICO. No obstante, en esos mo-
mentos ya habia tenido muchos dolores
de cuello y espalda. Yo era la persona
gue en un primer momento consideraba
que era normal debido a la sobrecarga
que llevaba durante tanto tiempo. Con 28
afios habia ocasiones que el dolor podria
llegar a ser insoportable, y el consumo de
antiinflamatorios y analgésicos era una
rutina en mi vida. La aparicion de otros
sintomas como mareos ocasionales, dolo-
res en los brazos y el cansancio, era ba-
nalizado tanto por mi como por los com-
pafieros consultados y se justificaba por
el estrés, la existencia de contracturas,
etc. No obstante, durante ese periodo no
bajé el ritmo de trabajo, incluso au-
mentandolo al surgir la posibilidad de
iniciar la docencia en la Universidad
como profesor asociado y la continuacién
de mis estudios para conseguir el Docto-
rado. Me centré mas en mi vida laboral y
profesional que en mi mismo o en mi
familia. No obstante la sintomatologia
continuaba presente y fueron apareciendo
nuevos sintomas como parestesias, pérdi-
da de sensibilidad, etc. Ante estos sinto-
mas Yy la consulta en el hospital, un médi-
co amigo me solicité una Resonancia
Magnética ante la sospecha de una her-
nia. En la época de inicio de recortes y
ante un servicio externalizado, la jefatura
de Admision del Hospital denego la soli-
citud debido a la edad y a que la sintoma-
tologia banal no justifica la prueba. El
primer choque con el sistema, aunque
tras la correspondiente reclamacion y la
solicitud por otro médico del servicio,
consegui que se me realizara la prueba.
La Resonancia Magnética descubrio
una herniacion de las amigdalas cerebe-
losas y una siringomielia entre C2y C5,y
agrupaba mis sintomas bajo el epigrafe
de Malformacién de Arnold Chiari. La
verdad es que hay gente que consigue
que le toque la loteria dos veces y es
dificil. En mi caso ha sido el contrario; es
raro tener una enfermedad rara en la
familia, pero tener dos diferentes y sin
relacion entre ellas, debe de ser mas que
poco probable. Pese al diagndstico no
bajé mi ritmo de trabajo en ninguno de
los aspectos. Es mas, en mi vida laboral
jamas habia dejado de ir ningln dia a
trabajar por estar enfermo y continué con
la misma rutina. No obstante, si que me
di cuenta de las limitaciones que comen-

zaba a tener por las parestesias y la
pérdida de sensibilidad, y que podia
suponer un riesgo para las personas que
atendia, por lo que me centré en prepa-
rarme unas oposiciones en el &mbito de la
docencia, consiguiendo mi objetivo a
final de ese afio.

LA REORIENTACION PROFESIONAL. Res-
pecto a la enfermedad, tras el diagnosti-
€0, me encontré con algunos médicos que
desconocian qué era, qué sintomas daba
0 qué me podria pasar. Me remitieron al
traumatdlogo que no sabia si eso le toca-
ba a él, al internista y finalmente a un
neurdlogo que fue clarificador y me remi-
ti6 al Neurocirujano en un proceso que
dur6 aproximadamente un afio. En ese
momento, persistia el dolor en el cuello,
zona escapular, brazo y pierna derecha;
ante cualquier maniobra que aumentara la
presién me mareaba y en alguna ocasion
llegué a estar a punto de caer al suelo,
por lo que evitaba aquellas situaciones
como agacharme, etc., y temia la presen-
cia de estornudos; habia perdido sensibi-
lidad térmica en las dos manos y diferen-
tes zonas del cuerpo estaban como acol-
chadas y ademas la sensacién de cansan-
cio que continuaba todo el dia. Todo esto
supuso que me planteara dejar definiti-
vamente el hospital y centrarme Unica-
mente en mi trabajo en la Universidad.

EL CAMBIO EN LA FAMILIA. A nivel perso-
nal, mi vida cambiaba por momentos.
Tenia dos hijas preadolescentes y durante
todo momento hemos estado juntos. Los
sintomas y la aparicién progresiva de
otros supuso que dia a dia fuera dejando
de hacer cosas; dejamos de ir en bicicleta
todos juntos debido a que suponia un
aumento de los mareos y la inestabilidad,
al igual que ir a nadar en la piscina por el
miedo a perder el conocimiento y aho-
garme. Las excursiones y las actividades
de bricolaje se redujeron y tuve que dejar
de conducir, debido al miedo a tener un
accidente y la repercusion que tenia en
mi el mantener la misma posicion durante
mas de una hora.

LA INTERVENCION Y EL TRATAMIENTO
POSTERIOR. La visita al Neurocirujano
supuso la indicacion de la intervencion
quirdrgica con el fin de poder atajar el
problema de base. Tras cinco meses de
dudas y miedos ante la intervencion,
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finalmente a mediados de mayo fui inter-
venido en una operacion que se alargd
ocho horas y que supuso la descompren-
sion occipital y la liberacién de las amig-
dalas cerebelosas. Realmente la atencion
en el hospital fue perfecta salvo con un
turno en el servicio de Reanimacion. Tras
terminarse la perfusién de cloruro morfi-
co, laenfermera la apag6 mientras prepa-
raba otra y por alguna circunstancia se
olvid6 de cambiarla. La noche fue horri-
ble, y la imposibilidad de poder hablar ni
moverme Yy el tremendo dolor hizo que
aquella noche fuera la peor de mi vida.
Tras un ingreso de una semana, volvi a
casa y tuve que permanecer en reposo
absoluto durante dos meses. Periodo que
hubiera sido inaguantable de no ser por el
apoyo incondicional de mi mujer y mis
hijas. Ellas, pese a que habiamos comen-
tado todas las posibilidades, se llevaron
una decepcion al ver que pese a todo el
proceso la sintomatologia no habia des-
aparecido. Era uno de los aspectos que
habian comentado todos los facultativos;
la intervencion no iba a ser la panacea,
sencillamente el objetivo era que no
aumentara la sintomatologia y las com-
plicaciones siendo la posibilidad de me-
jora minima.

Tras el periodo de reposo, decidi re-
incorporarme al trabajo cuanto antes.
Realmente desde la intervencién solo
estuve dos meses y medio de baja laboral
y aun asi, habia contestado tutorias y
dudas. Decidi que el trabajo podia ser la
mejor medicina para no pensar en la
patologia.

No obstante siempre esta presente. Es
muy duro levantarse todas las mafianas
con dolor, el no poder dormir, los cosqui-
lleos en las piernas, el miedo a aspectos
que para otra persona pueden ser basicos
debido a la limitacidn. Tras la interven-
cién continué con las revisiones y fui
derivado a diferentes especialistas de mi
hospital: rehabilitacion, unidad del dolor,
etc., encontrando en muchas ocasiones un
desconocimiento del proceso patolégico
en si y considerando en ocasiones que era
cobaya de diferentes tratamientos: me
infiltraron para disminuir el dolor neu-
ropatico, recibi diferentes corrientes y
todo tipo de farmacos que suponen que
ademas de los sintomas, he de sumarle
los efectos secundarios.

Los COMENTARIOS. Otro aspecto funda-
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mental es los comentarios de la gente.
Las personas esperan que si estas enfer-
mo, esto se refleje en tu aspecto. Esperan
que estés caquéctico, palido... como si
fueras un enfermo terminal. No com-
prenden que aunque tu aspecto externo
sea saludable, serias capaz de dibujar el
mapa neuronal de tu cuerpo por las pun-
zadas de dolor. Es duro justificar en todo
momento, que aungue tengas buen aspec-
to, cualquier actividad suponga para ti un
obstaculo; que aunque parezcas saludable
has de abandonar una comida para acos-
tarte y relajarte, o que dependes de una
medicacion para poder salir a la calle. La
verdad es que me he centrado en mi tra-
bajo, sin dejar de ir en ningiin momento
pese a que ha habido dias en los que ha
sido una tortura.

Respecto a los comentarios no solo ha
sido a nivel de gente de la calle; cuando
mi médico de primaria ha sido sustituido
en alguna ocasion, las personas que me
han visitado han insistido en ese discur-
S0: pues tienes buen aspecto. Incluso
cuando fui valorado por la unidad de
valoracién de la discapacidad, sencilla-
mente la evaluadora creo que pensaba
gue simulaba y Unicamente fui valorado
con un 32% y se despidié con un sencillo
tenga en cuenta que el dolor es subjetivo.
Tal fue la decepcién que decidi que no
iba ni a reclamar.

LA AFECTACION SOCIOECONOMICA Y
FAMILIAR DE LA ENFERMEDAD. Otro as-
pecto que querria resaltar es el coste
econdmico que supone la patologia. Pese
a no ser una patologia invalidante como
pueden ser otras 0 que requieran suple-
mentos alimenticios especiales, a mi me
ha supuesto una catastrofe: por un lado
he perdido una parte importante del sala-
rio al dejar el trabajo asistencial, y por
otro tengo unos gastos fijos de medica-
cién (analgésicos, antiepilépticos para el
dolor neuropatico, etc.) y de un fisiotera-
peuta al que cada mes visito con el fin de
disminuir las contracturas, y al que creo
gue deberia ir con mas frecuencia pero
no me lo puedo permitir.

Por otro lado, la enfermedad también
ha supuesto un cambio personal. De ser
una persona con una sonrisa permanente,
se me ha agriado el caracter. Yo lo justi-
fico ante las personas cercanas con un
dolor de muelas, ¢a quién le apetece
reirse cuando tiene un dolor asi? Méas o

menos es como me siento diariamente.
Esto ha supuesto un cambio en las rela-
ciones familiares. Mi mujer y mis hijas
han sido un apoyo constante, pero llego
un momento en que fui egoista y decidi
gue yo estaba suponiendo una carga para
ellas, sobre todo para mi mujer. Ella
siempre ha estado ahi, pero me obsesioné
en que le estaba fastidiando la vida, y aiin
lo sigo creyendo: estaba cansado para
realizar nada, del mal genio por el dolore
incluso por el efecto de la medicacion no
podia en ningln momento ni siquiera
tener relaciones sexuales. Tras unos me-
ses de reflexion al final decidi separarme
y asi que pudieran hacer su vida.

REFLEXION PERSONAL. Basicamente esta
es la situacion en la que me encuentro
tras el diagnostico de la Malformacion de
Arnold Chiari. No obstante, también
puedo considerarme afortunado; solo
tuve que esperar cinco o seis afios para el
diagndstico, he sido operado y realmente
puedo realizar casi una vida normal. Al
igual que mi diagnostico se produjo con
mas de treinta afios y me ha permitido
poder disfrutar de una vida plena. Aun-
que sea una patologia rara, conozco a
personas mas jovenes que yo con mayor
afectacion o que han peregrinado por
diferentes lugares hasta encontrar un
diagndstico, o que han sido objeto de
consultas o tratamientos experimentales
en centros privados que no les ha supues-
to ninguna mejora. Creo, a nivel perso-
nal, que el personal médico esta falto de
formacion en este tipo de patologias y
que desconocen las posibilidades terap-
éuticas. La falta de homogeneidad en los
recursos a nivel nacional, o de un centro
de referencia al que pudieran acceder
todos los profesionales podria suponer
una mejora en el diagnostico. Por otro
lado, seguimos con un modelo de aten-
cién que se sigue centrando en la aten-
cion a la enfermedad, no existiendo un
recurso para después: es decir, operamos
a la personas y después no existe un
equipo de psicologos que pueda ayudarte
a afrontar un cambio de vida, no existe
un apoyo social ni el sistema proporciona
cuidados de fisioterapia u otras solucio-
nes que nos permita ir afrontando los
problemas que aparecen, que realmente
son tratados Unica y exclusivamente con
mas y mas medicacion.
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