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• SMC = síndromes miasténicos
congénitos

• MG = miastenia gravis
• AcH = acetilcolina
• NM = neuromuscular



Caso clínico
u Niño de 9 años remitido desde endocrinología pediátrica

u retraso madurativo global
u fenotipo peculiar y escoliosis grave
u talla baja, obesidad central, criptorquidia derecha y micropene

u AP: embarazo y perinatal sin incidencias. Afectación áreas de la 
psicomotricidad gruesa y fina y del lenguaje. Informe escolar (CI 
40, retraso intelectual moderado), en aula específica

u AF: padres sanos de 27 y 29 años, primos hermanos, analfabetos. 
Hermana de 7 años con retraso intelectual y del lenguaje. 
Enfermedad cardiovascular
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Caso clínico

ENCEFALOMIOPATÍA SINDRÓMICA
üENG-EMG
üESTUDIO CARDIOLÓGICO
üANÁLISIS (CK, TRANSAMINASAS)



Caso clínico

Resultados
u Estudio genético negativo para Prader-Willi y Temple
u CK/transaminasas y cadiológico normal
u ENG-EMG: miopatía difusa de predominio proximal 

grave con conducción neuronal en el límite bajo de la 
normalidad y escasos signos de inestabilidad de 
membrana

u RMN cerebral normal
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Comentarios. Miastenia

MG Miastenia gravis neonatal SMC
Debilidad, hipotonía y fatigabilidad

Raro en < 1 año Neonatal (nacimiento – 3 
ddv)

Cualquier edad

Anticuerpos Genética





Comentarios
u Pueden presentarse a cualquier edad; <<al nacimiento o en la primera 

infancia
u Se caracterizan por FATIGABILIDAD y DEBILIDAD de la musculatura 

ocular, facial, bulbar o extremidades
u Amplio rango de fenotipos y gravedad. La discapacidad cognitiva, el 

dismorfismo, la neuropatía o la epilepsia son raros 
u Su diagnóstico requiere de un alto grado de sospecha y ha contribuido 

mucho la generalización del uso de la secuenciación de genes basada 
en paneles

u Analíticamente no alteraciones
u El EMG es muy útil pero hay que saber qué pedir: R-CMAP (repetitive-

compound muscle action potential) o RNS (repetitive nerve stimulation)







Conclusiones

u Ante síntomas y signos de debilidad e hipotonía, hay que 
determinar si existe fatigabilidad

u Los SMC son infrecuentes, pero existen y se pueden tratar
u El uso generalizado de las nuevas técnicas de diagnóstico genético 

está permitiendo filiar patologías infradiagnosticadas
u El trabajo en equipo mejora el abordaje de los pacientes
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