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Caso clínico

• RN nacida de prematura de 32 semanas,
producto de embarazo gemelar
bicoriónico – biamniótico de madre de
30 años, mediante FIV.

• Nace por cesárea por monitoreo fetal
no tranquilizador. APGAR: 1, 1, 2, 3, 3 a
los 1, 5, 10, 15 y 20 minutos
respectivamente.

• Se realizan medidas de resucitación
neonatal, manteniendo buena
frecuencia cardiaca posterior a su
realización. Examen físico revela un
neonato AEG.





Significativamente hipotónica y
letárgica, sin movimientos
espontáneos. Presenta ojos abiertos,
con pupilas no reactivas, sin
seguimiento. Lengua protuberante, sin
fasciculaciones, brazos flácidos y
caderas desviadas hacia afuera.
Ausencia de reflejos arcaicos. Pliegues
reducidos en palma y planta,
contractura de rodillas, muñecas y
codos, dedos largos y arcos plantares
altos.

Examen neurológico



Exámenes:
- Lactato, TSH y CK normales.
- EEG sin convulsiones pero muestra 

discontinuidad excesiva y descargas agudas 
excesivas. 

- Ecografía de cabeza muestra hemorragias 
intraventriculares bilaterales grado 1.

- RNM muestra leve edema vasogénico de 
sustancia blanca cerebral difusa y focos de 
trombosis venosa medular profunda en el 
cerebro.

- Micro array revela cromosomas femeninos 
normales.

- WES  Dg.





Miopatía Nemalínica (NM)
• Miopatía congénita con una amplia gama de 

presentaciones clínicas
• 1 de cada 50.000 nacimientos (17% de 

miopatías congénitas).
• Características: RN cursan con hipotonía, 

insuficiencia respiratoria, disminución de los 
movimientos espontáneos y dificultades 
para alimentarse.

• Cognitivamente normales.
• 3 tipos:
1. Leve
2. Intermedia 
3. Severa
Artrogriposis y miocardiopatía dilatada con 

algunas variantes genéticas



Diagnóstico
• Biopsia muscular (tinción 

tricrómico de Gomori) 
cuerpos de nemalina

• Prueba genética  11 genes 
asociados. ACTA1 gen más 
común.

• RNM muscular  afectación 
muscular focal o generalizada.

Puede sospecharse prenatalmente



Diagnóstico Diferencial: Atrofia 
muscular espinal
• Enfermedad neurodegenerativa de

herencia autosómica recesiva, que
ocasiona degeneración de las
motoneuronas del asta anterior medular
y región bulbar.

• Primera causa genética de mortalidad en
lactantes, debido principalmente a
complicaciones respiratorias.

• Clínica: debilidad y atrofia muscular
generalizada de predominio proximal, que
comienza en extremidades inferiores,
extendiéndose a tronco y extremidades
superiores en grado variable según el tipo
clínico.

• Causa: mutación homocigota en el gen de
sobrevida de la motoneurona, SMN (1 y
2), ubicado en el brazo largo del
cromosoma 5.





Zolgensma
• Medicamento para terapia génica 

indicado en el tratamiento de la 
atrofia muscular espinaI.

• Indicado en niños menores de 2 años 
con AME por mutaciones en el gen 
SMN1.

• Se administra como una sola dosis de 
infusión intravenosa e inserta una 
copia del gen que codifica la proteína
SMN1.

• Costo: 2,1 millones de dólares (1.500 
millones de pesos chilenos)





SPINRAZA

Definición: medicamento que se utiliza para tratar la atrofia muscular espinal. Fue
designado «medicamento huérfano» (es decir, un medicamento utilizado en
enfermedades raras). Spinraza contiene el principio activo nusinersén.

Mecanismo de acción: es un oligonucleótido sintético que permite al gen SMN2
(proteína SMN corta que no funciona tan bien como una proteína de longitud completa)
producir la proteína de longitud completa, que puede funcionar con normalidad.
Repone la proteína que falta, con lo que se alivian los síntomas de la enfermedad.

Administración: presentación en solución inyectable de 12 mg. Se administra mediante
inyección intratecal. La dosis recomendada es de 12 mg (un vial), administrado lo antes
posible después del diagnóstico de AME. Después de la primera dosis, se deben
administrar otras 3 dosis al cabo de 2, 4 y 9 semanas, y posteriormente una dosis más
cada 4 meses.



Beneficios: eficaz para mejorar los movimientos en comparación
con el placebo. Luego de un año de tratamiento, la mitad de los
pacientes que usaron este medicamento mostraron una evolución
en la capacidad para controlar la cabeza, girar, sentarse, gatear,
sostenerse de pie y caminar, mientras que no se vio una evolución
similar en ninguno de los niños que recibieron el placebo. Aumenta
sobrevida y reduce la necesidad de apoyo respiratorio.

Efectos adversos: dolores de cabeza, dolor de espalda y vómitos.

Science Medicines Health. (2017). Spinraza. Enero 07, 2021, de
European Medicines Agency Sitio web:
https://www.ema.europa.eu/en/documents/overview/spinraza-epar-
summary-public_es.pdf



Entonces…

• Las miopatías congénitas son una causa potencial poco común de 
hipotonía e insuficiencia respiratoria en el período neonatal, se asocian con 
morbilidad y mortalidad significativas y pueden tener un amplio espectro 
de presentación clínica.

• • Se debe considerar la miopatía nemalínica congénita grave en un recién 
nacido hipotónico con antecedentes de disminución o ausencia de 
movimiento en el útero.

• • Actualmente no existe un tratamiento específico para la miopatía 
nemalínica y la terapia debe centrarse en la atención de apoyo de las 
manifestaciones clínicas de la enfermedad.

• • La secuenciación rápida del exoma completo puede ayudar con el 
diagnóstico rápido de un trastorno genético sospechoso en un bebé 
críticamente enfermo.
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