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SMC = sindromes miasténicos
congeénitos

MG = miastenia gravis

AcH = acetilcolina

NM = neuromuscular
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Caso clinico

» Nino de 9 anos remitido desde endocrinologia pediatrica
» retraso madurativo global
» fenotipo peculiary escoliosis grave
» talla baja, obesidad central, criptorquidia derecha y micropene

» AP: embarazo y perinatal sin incidencias. Afectacion areas de la

psicomotricidad gruesa vy fina y del lenguagje. Informe escolar (Cl
40, retraso intelectual moderado), en aula especifica

» AF: padres sanos de 27 y 29 anos, primos hermanos, analfabetos.
Hermana de 7 anos con retraso intelectual y del lenguaqje.
Enfermedad cardiovascular
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Caso clinico
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Caso cligies

ENCEFALOMIOPATIA SINDROMICA
v ENG-EMG

v ESTUDIO CARDIOLOGICO

v ANALISIS (CK, TRANSAMINASAS)
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Caso clinico

Resultados
» Estudio genético negativo para Prader-Williy Temple
» CK/transaminasas y cadioldgico normal

» ENG-EMG: miopatia difusa de predominio proximal
grave con conduccion neuronal en el limite bajo de la
normalidad y escasos signos de inestabilidad de
memlbrana

» RMN cerebral normal
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Caso clinico

ACh induces AChR dispersal  Agrin promotes AChR clustering
and synaptic disassembly and synaptic assembly

U0l SALBUTAMOL

2mg/5mL

AChE

000000000 inhibitor e .
® 9

AChE o , o NH,

agonist

Q MUSK v p2-

Rapsyn

100 mL Jarabe

adrenergic

t ' receptor

Compensatory enhancement of
neuromuscular junction structure

Servicio de
Pediatria

DEPARTAMENTO DE SALUD
ALICANTE - HOSPITAL GENERAL




Comentarios. Miastenia

Debilidad, hipotonia y fatigabilidad

Raro en <1 ano Neonatal (nhacimiento — 3 Cualquier edad
ddv)

Anticuerpos Genética
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Comentarios

» Pueden presentarse a cualguier edad; <<al nacimiento o en la primera
infancia

» Se caracterizan por FATIGABILIDAD y DEBILIDAD de la musculatura
ocular, facial, bulbar o extremidades

» Amplio rango de fenotipos y gravedad. La discapacidad cognitiva, el
dismorfismo, la neuropatia o la epilepsia son raros

» Su diagnodstico requiere de un alto grado de sospecha y ha confribuido
mucho la generalizacion del uso de la secuenciacion de genes basada
en paneles

» Analiticamente no alteraciones

» El EMG es muy Util pero hay que saber qué pedir: R-CMAP (repetitive-

compound muscle action potential) o RNS (repetitive nerve stimulatiq -*
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Fig. 1. Demonstration of R-CMAP amplitude peak (top) in a patient with slow channel syn-

drome. Decrement of the R-CMAP peak, without significant change in the primary CMAP
peak.
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(or genetic diagnosis awaited) #
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Figure 3. Treatment algorithm for the main CMS subtypes, with second- and third-line treatments shown as dotted lines. * Applies
to all members of the AChR-clustering complex.
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Conclusiones

» Anfe sinfomas y signos de debilidad e hipotonia, hay que
determinar si existe fatigabilidad

» Los SMC son infrecuentes, pero existen y se pueden fratar

» El uso generalizado de las nuevas tfécnicas de diagndstico genético
esta permitiendo filiar patologias infradiagnosticadas

» Elfrabajo en equipo mejora el abordaje de los pacientes
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