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1. Generalidades

1.1. SNP se inicia con el soma de la 2da motoneurona, en el asta anterior medular
1.2.Incluye ademas la raiz nerviosa, nervio, union neuromuscular y musculo

1.3. Semiologia

Debilidad Atrofia | ROT C. sensitivo Contracturas

Motoneurona Proximal +++ Ausentes NO Tardias
Raices Radicular +++ Radicular Dermatomas NO

Nervio Distal +++ Disminuidos a distal Distal Tardias

UNM Fatigabilidad | NO N NO NO

Musculo Proximal ++ Disminuidos a proximal | NO Precoces

2. Afectacién de Motoneurona
2.1.1. Hereditaria = Atrofia muscular espinal
2.1.1.1. Clinica: Debilidad, hipotonia, arreflexia, fasciculaciones,

poliminimioclonus, contracturas, escoliosis, trastornos respiratorios, ClI
normal

2.1.1.2. Clasificacion segun mejor hito motor alcanzado o segun genética
(esta ultima esta reemplazando a la primera)

2.1.1.3. Cktotal normal o elevacion discreta

2.1.1.4. Dg: Test genético = Delecion de exones 7 0 7 y 8 del gen SMN1

2.1.1.5. Tratamiento: mantener estado nutricional, prevenir deformidades,
promover deambulacidon o bipedestacion, consejo genético, funcidn
respiratoria (riesgo de hipoventilacion nocturna)

2.2.Adquirida
2.2.1. Poliomielitis
2.2.1.1. Latencia 7-21 dias
2.2.1.2. Formas asintomaticas, abortiva, no paralitica, paralitica (< 1%)

2.2.2. Esclerosis lateral amiotréfica

3. Afectacion de nervio
3.1. Polineuropatia hereditaria sensitivo-motora o Charcot Marie Toth
3.1.1. Clinica
3.1.1.1. Debilidad y atrofias distales, progresivas, con piernas en botella de
champagne invertida.
3.1.1.2. A nivel de manos se puede observar dificultad en la manipulacion fina
por atrofia de musculatura intrinseca de la mano.
3.1.1.3. La forma mas frecuente se Inicia en la primera década, con trastorno
de la marcha, contracturas, debilidad distal, pie cavo, dedos en matrtillo,
marcha en stepage. Afecta sensibilidad vibratoria y posicional
3.1.1.4.
3.2.Adquirida = Guillan Barre
3.2.1. Fisiopatologia: Los Ac antigangliésidos (liposacaridos de superficie de los
microorganismos) dafian los nervios en un patron que dependera de si el



blanco de la respuesta inmune estd en la mielina o en el axén, de si los
nervios afectados son sensitivos, motores o autonémicos, o de si el blanco son
todos los nervios periféricos o sélo un patron regional particular

3.2.2. Dg: Disociacion albumino/citolégica >a partir de la 1lera semana, con peak a
las 4-6 semanas

3.2.3. Frente a ROT vivos, babinski, edema de papila o compromiso de esfinter
descartar otros cuadros

3.2.4. Mortalidad 5-15%

3.2.5. Dg diferencial: ADEM, meningoencefalitis, lesidbn medular, mielitis
transversa, afectacion de raices (compresion, infeccién, tumoral),
polineuropatia del paciente critico, neuropatias (CIDP, drogas o toxicos,
vasculitis, metabdlico), polio, botulismo, miastenia, miositis, paralisis periodica,
miopatia metabdlica

3.3.Neuropatias asociadas a trastornos metabodlicos o neurodegenerativos: Ataxia

Friedreich, Ataxia telangectasia, Enfermedades mitocondriales, Tirosinemia,

Enfermedad de Fabry, Enfermedad de Farber, Sindrome de Cockayne,

Leucodistrofia metacromatica, Refsum, Déficit de merosina, Niemann-Pick

4. Afectacion de uniébn neuromuscular
4.1.Sindromes miasténicos congénitos
4.2.Miastenia Gravis

4.2.1. 53% debuta con miastenia ocular y la generalizacion suele darse en los
primeros 6 meses. También pueden debutar con debilidad de cuello (20%),
bulbar (16%), y generalizada (9%)

4.2.2. Los sintomas oculares son fatigabilidad con ptosis uni o bilateral y diplopia
con conservacion de RFM, alteracion de la posicién primaria y/o limitacion de
movimientos, pudiendo haber compromiso de agudeza visual

4.2.3. La generalizada puede partir como ocular, bulbar o debilidad de EE. Se
afecta principalmente flexores de cuello, faciales, extensores de muieca y
sintomas bulbares. Se puede asociar a dolor

4.2.4. Se asocian otras enfermedades autoinmunes como alteracion tiroidea

4.3.Botulismo: intoxicacion por toxina de Clostridium bortulinum. Entre 1-4 mes de vida
hay constipacién, succion y llanto débil, y luego pardlisis flacida arrefléctica con

compromiso bulbar (midriasis, ptosis, hipomimia). Peak de debilidad en 1-2

semanas y se mantiene por 2-3. Tratamiento de soporte.

5. Afectacion del musculo
5.1.Genéticas
5.1.1. Distrofia muscular de Duchenne

5.1.1.1. 50% retraso en la marcha, debilidad proximal, progresiva, con pérdida
de la marcha a los 13 afios

5.1.1.2. Pseudohipertrofia de pantorrillas, vasto lateral, gluteos, infraespinozo
y deltoides. ROT patelares ausentes con aquilianos conservados.
Hiperlordosis, escoliosis y contracturas

5.1.1.3. Dilatacion géstrica aguda o retardo en vaciamiento

5.1.1.4. TDAH, TEA, tr lenguaje, Déficit cognitivo (50%), TOD, TOC, TGD

5.1.1.5. Precoz compromiso cardiaco, SAOS

5.1.1.6. Fallecen a los 20 afios por I. respiratoria o infeccion; 20% por causa
cardiaca

5.1.1.7. Ck muy elevada, GOT, GPT, LDH elevadas también, de origen
muscular



5.1.2. Distrofias de cintura: Algunas arritmias y/o miocardiopatia, otras
hiperkalemia insuficiencia respiratoria

5.1.3. Facio-escédpulo-humeral: riesgo de hipertermia maligna, arritmias
infrecuentes pero graves

5.1.4. Emery Dreyfus: miocardiopatia frecuente, Bloqueo AV, espina rigida

5.1.5. Distrofias musculares congénitas: puede haber trastorno de succion-
deglusién, compromiso ventilatorio, trastornos oculares o de SNC

5.1.6. Miotonia congénita: afectacion de muasculo liso, encopresis, SNC, endocrino
(diabetes), cataratas, hipoacusia, hueso, piel, respiratorio, inmune 'y
hematopoyético. Riesgo de Hipertermia maligna

5.1.7. Miopatias congénitas: Todas tienen compromiso cardiaco y esquelético. El
compromiso cardiaco puede ser estructural (cardiomiopatia o valvular),
alteracion en la conduccion o estados protrombdéticos. Algunas con
insuficiencia respiratoria, riesgo de hipertermia maligna, trastorno de deglucion
por compromiso bulbar

5.2.Hereditarias

5.2.1. Dermatomiositis
5.2.2. Polimiositis

5.2.3. Téxicos y Farmacos
5.2.4. Endocrinopatias

6. Orientacion segun sintomas

Hipoacusia en neuropatias hereditarias, miopatia mitocondrial, refsum

Cardio: distrofinopatias, Emery dreifuss, steinert, miopatias metabolicas,
mitocondriales, laminopatias, miopatias congénitas

Oftalmo: distrofia muscular congenita, distrofia miotonica

Miotonia: miotonia congenita, paramiotonia, paralisis periodicas, steinert
Diabetes: distrofia miotdnica de Steinert y mitocondriales

Mialgias: mitocondriales, inflamatorias, miositis infecciosa, farmacos,
hipotiroidismo, mialgia ligada a X con calambres, Sd de mialgia y eosinofilia
Contracturas: paramiotonia congénita, rippling, nemalinica, desproporcién de
fibras, defectos de enzimas glicogenacion, miopatia por hipotiroidismo
Mioglobinuria: ejercicio extenuante, infeccion bacteriana o viral, OH, sd
neuroléptico maligno, golpe de calor, trastornos metabolicos severos (como
fiebre prolongada), miopatias inflmatorias, sarcoglicanopatias, glicogenosis,
trastornos lipidicos, hipertermia maligna




