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CASO CLINICO

* Nifa de 15 afos valorada por primera vez en Neuropediatria a los 5
anos por debilidad muscular

* Desde el primer ano presenta debilidad muscular en miembros
inferiores con dificultad progresiva para correr, subir escaleras vy
levantarse del suelo

) | ANTECEDENTES PERSONALES

Periodo neonatal: pies zambos y displasia congénita de caderas

Desarrollo psicomotor: sedestacion 8 meses; marcha libre 15 meses.
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W) ANTECEDENTES FAMILIARES

| Debilidad, cojera y precisé muletas
.| en los ultimos afios

Inicio Infantil. Pie zambo. Debilidad
en MMII distal, deformidad de pies

Inicio Infantil. Pie zambo.
Deambulacion 2 afios. Debilidad
47 aos W\ 48aiios Il muscular progresiva, precisa de

\ “"  apoyo con muletas para deambular

¢ 1. E@

15 afios 11 afos 8 anos ** @
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=) EXAMEN FiSICO

v'Hipotrofia de MMII
f

+H[++ ++[++ , . .

v'Marcha de dnade con Gowers presente, incapacidad
r para marcha de talones
— v' Pies cavos con primer dedo en martillo
++/++
v' Hiperlordosis lumbar
3/5 3/5

-[++ -[++

4/5 4/5

2/5 : +/++ +/++ 2/5
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=) PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

v' Electromiograma: enfermedad generalizada de la motoneurona espinal que
orientaba hacia AME

v Biopsia muscular a la madre: no concluyente

v RM de piernas a la paciente: atrofia grasa de ambos tibiales, séleos y gemelos

Estudios genéticos:

v'Panel de atrofias espinales (2008) madre, hijaRfEsN
hermano : 2 copias del gen SMIN1

v'Miopatia distal de Laing (2013): normal

v'Genética ampliada madre (2017) positivo para mutacion en el
gen BICD2
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¢ QUE HACEMOS ANTE UN PACIENTE
CON DEBILIDAD MUSCULAR?
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VIA MOTORA

PRIMERA MOTONEURONA

- Corteza cerebral motora
- Tracto via piramidal

SEGUNDA MOTONEURONA

- Células del asta anterior de
la médula espinal

- Nervio periférico

- Unién neuromuscular

- Mudsculo

Area 4

Brazo Posterior
| Capsula Interna

Pediinculo Cerebral

Porcion Basilar
del Puente

Piramide Bulbar

Decusacion de las Piramides

Tracto Corticoespinal Ventral
Tracto Corticoespinal Lateral
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MOTONEURONA SUPERIOR SINDROME DE MOTONERONA
SUPERIOR

I

* Disminucion de la fuerza muscular
Espasticidad
Reflejos osteotendinosos
exaltados
* Hipotrofia leve (por desuso)
* Desaparicion de los reflejos
cutaneos
Babinski (+)

SINDROME DE MOTONEURONA
INFERIOR

e Disminucion de la fuerza
muscular

* Flacidez

* Reflejos disminuidos o ausentes

* Hipotrofia marcada

* Fasiculaciones
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ETIQLOGI'A DEBILIDAD MUSCULAR
CRONICA

CELULAS DEL ASTA A

)

Servicio de
Pedlatrla




ATROFIA MUSCULAR ESPINAL

 La atrofia muscular espinal (AME) es una enfermedad neuromuscular
hereditaria caracterizada por la afectacion de las células del asta anterior de la

médula espinal

* Cursa con debilidad proximal simétrica y atrofia progresiva de los grupos

musculares

Autosomica RECESIVA

U
Cromosoma 5013 ‘

M2 GMND

95% de los casos
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CLASIFICACION

_

e AME 1 (Enfermedad de Werdnig-Hoffmann) |
e AME 2 (Enfermedad de Dubowitz)

e AME 3 (Enfermedad de Kugelberg-Welander)
e AME 4

2

e Multiples y raras
e Clinica y genética muy heterogénea

e Se clasifican segun patron de herencia y distribucion de la

debilidad muscular (distal, proximal o bulbar)

AFECTACION DEL
GEN SMIN1
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ATROFIA MUSCULAR ESPINAL NO RELACIONADAS CON EL 5Q

ATROFIA MUSCULAR ESPINAL PROXIMAL (+/-) COMPONENTE DISTAL

SMA with late-onset, Finkel type AD VAPB
SMA, Jokela type AD CHCHD10
Congenital SMA with contractures/SMA, AD TRPV4

congenital, nonprogressive, with lower limb
predominance

Scapuloperoneal SMA AD TRPV4
Charcot-Marie-Tooth, Type 2C AD TRPV4
SMA with lo YNC1H1

1 (early ons

SMA with lo
2 (early onset)

ICD2

Hereditary motor and sensory neurcpathy, AD TFG
Okinawa type




ATROFIA MUSCULAR ESPINAL DE PREDOMINIO
EN EXTREMIDADES INFERIORES (SMALED)

» Afecta preferentemente a las motoneuronas lumbares inferiores
* Herencia Autosdomica DOMINANTE

» Se Clasifica en dos subtipos segun el gen afectado

v" Tipo 1 > Gen DYNCIH1
QT EN Y TN WNTW s 14432

v" Tipo 2 = Gen BICD2

O NI Er Iy 922 o)
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MANIFESTACIONES CLINICAS

Inicio muy precoz

Periodo pre y post neonatal:
- Movimientos fetales disminuidos

- Artrogriposis, displasia o luxacion congénita

de cadera, pie Zambo

Retraso en los desarrollo motor: alcanzan

deambulacion

Debilidad y atrofia muscular proximal
ausente de extremidades superiores

Pérdida de reflejos distales

Deformidades esqueléticas:

* Hiperlordosis lumbar
* Escapula alada

* Contracturas y deformidades articulares

miembros inferiores
* Luxacién grave de cadera

No afectacion sensitiva, bulbar ni
cognitiva

y distal
predominio miembros inferiores. afectacion leve o

la

de

Progresion muy lenta—> Preservan la
deambulacion




DIAGNOSTICO

» Sospecha clinica
« ELECTROMIOGRAFIA Y BIOPSIA MUSCULAR:

— Fueron una parte estandar en la evaluacion del AME
— Indican patron de denervacion y reinervacion cronicos

— Rara vez se necesitan ahora que las pruebas genéticas
moleculares estan ampliamente disponibles

LA CLAVE
ESTA EN EL
ESTUDIO
GENETICO




TRATAMIENTO

* No existe cura hasta la fecha
* Tratamiento es sintomatico y de soporte

* Rehabilitacion y terapia fisica puede disminuir y enlentecer la atrofia
muscular
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CONCLUSIONES

Debido al avance en las tecnologias de secuenciacién de nueva
generacion en diagndstico genético, es posible identificar un mayor




