ALV

Reunion anual

SENEP

Palacio de Ferias
y COoNngresos

VARIABILIDAD EN EL DEBUT DE LOS
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Los sindromes miasténicos congénitos (SMC) son un grupo heterogeneo de enfermedades de
origen genético caracterizadas por un fallo en la transmision neuromuscular.

Segun la localizacion del defecto, se clasifican en presinapticos, sinapticos y postsinapticos.
Clinicamente presentan una gran variabilidad, con afectacion ocular, facial, bulbar,
respiratoria o de extremidades, y con formas de debut que pueden ir desde hipotonia neonatal
hasta presentaciones mas tardias y oligosintomaticas.

Introduccion:

Caso clinico:

Como ejemplo de la heterogeneidad en las formas de manifestacion, se presentan dos
escenarios clinicos de sindrome miastéenico congéenito. Por un lado, se describen dos hermanos

diagnosticados de SMC sinaptico a los 12 y 10 anos de edad, que consultaron por marcha
miopatica, debilidad muscular proximal, signo de Gowers positivo, baja tolerancia al ejercicio y
fatigabilidad progresiva a lo largo del dia. Por otro lado, se presenta el caso de una lactante de
5 meses, en estudio por hipotonia, disfagia, apneas obstructivas e infecciones respiratorias de
repeticion, en la que el estudio genetico confirmo un SMC presinaptico.

Conclusion:

La diversidad en los mecanismos fisiopatologicos y geneticos se traduce en formas de debut
muy heterogéneas, incluso dentro de un mismo grupo diagnostico, lo que puede dificultar el
reconocimiento precoz. Los casos presentados ilustran esta variabilidad en la presentacion
inicial, subrayando la importancia de considerar los SMC en el diagnostico diferencial de
debilidad muscular en Pediatria para permitir un diagnostico temprano y un tratamiento
dirigido, con impacto directo en el pronostico.
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