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Esclerosis Mdultiple:
Definicion:
La esclerosis multiple (EM) es una enfermedad inflamatoria del sistema nervioso
central (SNC) que afecta a personas jovenes predispuestas genéticamente y que
estarian expuestas en la infancia a un agente ambiental que ocasionaria una
disfuncion del sistema inmunologico, con el desarrollo de una accién autolesiva
dirigida contra la sustancia blanca que produciria un defecto en la conduccién de

los impulsos nerviosos. Los sintomas de la enfermedad se caracterizan por su gran

variabilidad, al estar las lesiones diseminadas por el SNC.
Epidemiologia:

La EM es la enfermedad neurolégica mas frecuente en adultos jovenes en Europa
y Norteamérica, constituyendo una de las principales causas de invalidez para este
grupo de edad. La enfermedad puede comenzar a cualquier edad, siendo rara antes
de los 10 y después de los 60 afios. Afecta con mayor frecuencia a las mujeres en
una proporcion aproximada de 2:1. Los estudios de prevalencia han permitido
apreciar una distribucién irregular, detectandose mayores frecuencias entre los 40
y 60 grados de latitud norte. En Espafia la prevalencia se estima alrededor de 60
por 100.000 habitantes, lo que situaria a nuestro pais en una zona de alta

prevalencia.
Fisiopatologia:

El desarrollo de la EM ha sido asociado a mdltiples factores, desde estimulos
ambientales hasta desajustes inmunes, a pesar de su variada gama etioldgica la
patologia clasica consiste en 3 aspectos: inflamacion perivenosa, desmielinizacion
y gliosis. La mielina posee multiples proteinas (proteina béasica de la mielina,
proteolipido de la mielina, glicoproteina oligodendrocitica de la mielina o
glicoproteina asociada a la mielina) que son liberadas cuando la mielina es
destruida, por ejemplo, en el curso de una infeccion. Posteriormente, estas

proteinas libres son reconocidas por el complejo mayor de histocompatibilidad tipo



II (CMH II) que activa el complejo receptor de células T. Es necesario para la
patogenia de la EM la presencia de linfocitos T pertenecientes a una poblacion
anormal con disregulaciobn inmunologica que les permita reaccionar a

autoantigenos, es decir que sean autorreactivos.
Cuadro clinico:

La clinica de la EM presenta una enorme variabilidad, en funcién de la localizacion
de las lesiones desmielinizantes que pueden ocurrir a todo lo largo del neuroeje. Sin
embargo, las lesiones muestran predileccidbn por ciertas partes del SNC:
periventriculares, nervio y quiasma optico, tronco cerebral, pedunculos cerebelosos
y médula. A pesar de que la desmielinizacion puede ocurrir en cualquier localizacion
del SNC, la sintomatologia inicial suele ser relativamente limitada. Las formas de
presentacion mas frecuentes son la neuritis Optica, mielitis y sindromes de tronco
cerebral. Los pacientes con EM muestran un amplio espectro de signos y sintomas,
a menudo relacionados con la gravedad y la forma de presentacion de su
enfermedad. Una considerable proporcién de los pacientes con enfermedad de
larga evolucion presenta en la exploracibn neuroldégica una hiperreflexia,
espasticidad, respuesta plantar en extension, debilidad, ataxia, pérdida de

sensibilidad y alteraciones visuales y esfinterianas.
Diagnostico:

No hay pruebas especificas para la esclerosis multiple. En su lugar, el diagndstico
de esclerosis multiple se basa en descartar otras enfermedades que pueden

producir signos y sintomas similares, lo que se denomina "diagnéstico diferencial”.

e Analisis de sangre, para ayudar a descartar otras enfermedades con
sintomas similares a los de la esclerosis multiple.

e Puncion lumbar, en la que se extrae una pequeiia muestra de liquido
cefalorraquideo del canal espinal para su analisis en el laboratorio.

e Resonancia magnética, que puede revelar zonas de esclerosis

multiple (lesiones) en el cerebro y la médula espinal.



Tratamiento:

Farmacologico: Generalmente se inicia el tratamiento con farmacos de
primera linea, como el interfer6n beta y Acetato de glatiramero, que
reducen la tasa de brotes y de nuevas lesiones. Estos TME actian sobre
diferentes aspectos del sistema inmunitario sin  provocar
inmunodepresion, por lo que en general son bastante seguros. Si no se
produce la respuesta esperada, entonces el neurdlogo suele prescribir
uno de los farmacos de segunda linea, como natalizumab y fingolimod,

gue son mas eficaces, pero pueden presentar ciertos efectos adversos.

Tratamiento no farmacologico: Por otro lado, para mantener la funcionalidad
en la vida diaria, esta el tratamiento rehabilitador, que es complementario e
igual de necesario que los tratamientos modificadores de la enfermedad. Su
objetivo es la mejora del curso de los episodios agudos y el tratamiento de

los sintomas.

Se trata de un tratamiento multidisciplinar, que incluye, ademas del
tratamiento farmacoldgico, servicios de fisioterapia, estimulacion cognitiva o
una nutricién adecuada. Los farmacos que tratan estos sintomas se engloban
dentro del término "tratamientos sintomaticos" y aunque no modifican el curso
de la enfermedad, mejoran la calidad de vida de las personas con EM. Puesto
que los sintomas pueden ser muy variados, la mejor opcién es consultar al

neurélogo cada vez que aparezca un nuevo sintoma.


https://www.observatorioesclerosismultiple.com/es/tratamiento/que-es-la-neurorehabilitacion/el-tratamiento-rehabilitador-en-la-esclerosis-multiple/

Miastenia Gravis:
Definicion:
Podemos definirla como: Un trastorno autoinmune de la trasmision neuromuscular
que involucra la produccion de autoanticuerpos dirigidos contra receptores
musculolesqueléticos, en la gran mayoria de los casos de acetilcolina, pero en

algunos otros, componentes no acetilcolina de la placa muscular posinaptica, como

el receptor musculoespecifico tirosina cinasa.
Epidemiologia:

La miastenia gravis es un padecimiento relativamente poco comudn, aunque la
prevalencia ha aumentado quiza debido a la mejoria en el diagnostico de la
enfermedad y el aumento de la longevidad de la poblaciéon. En Estados Unidos la
prevalencia de miastenia gravis es, aproximadamente, de 20 casos por cada
100,000 habitantes. La incidencia varia ampliamente de 1.7 a 10.4 por millon,
dependiendo del lugar del reporte; en paises como Espafia se han reportado hasta
21 casos por millén. Los sintomas pueden empezar a cualquier edad, con un pico
en mujeres en la segunda y tercera décadas de la vida, mientras que el pico en
varones ocurre en la quinta y sexta décadas. También se asocia con enfermedades
autoinmunes como: artritis reumatoide, lupus y anemia perniciosa, que las padecen,
aproximadamente, 5% de los pacientes. La enfermedad tiroidea ocurre en cerca de
10%, a veces asociada con anticuerpos antitiroideos. Alrededor de 10 a 15% de los
pacientes con miastenia gravis tienen un timoma, mientras que la hiperplasia linfoide
del timo con proliferacion de los centros germinales ocurre en 50 a 70% de los

casos.
Fisiopatologia:

Se desconoce el origen preciso de la respuesta autoinmune en la miastenia gravis,
pero las anormalidades en el timo (hiperplasia y neoplasia) juegan un papel

importante en los pacientes con anticuerpos anti-receptores de acetilcolina, ademas



de cierta predisposicion genética. La unién neuromuscular tiene tres componentes

bésicos:
1) El nervio presinaptico, donde se sintetiza la acetilcolina, almacena vy libera.
2) El espacio sinaptico

3) La membrana muscular postsinaptica, que contiene los acetilcolina-R y la

enzima acetilcolinesterasa.

En la miastenia gravis, la pérdida de los acetilcolinaR funcionales da como resultado
la disminucion de la amplitud de la placa terminal que cae debajo del umbral
requerido para la generacion del potencial de accion de la fibra muscular durante
las despolarizaciones nerviosas repetitivas, dando como resultado una falla en la
trasmision neuromuscular. La heterogeneidad biol6gica y clinica de la miastenia
gravis parece correlacionarse con marcadores genéticos. Los hallazgos mas
consistentes son la asociaciéon de HLA-DR3 y alelos B88 con la miastenia gravis de
inicio temprano e hiperplasia de timo. No se han encontrado vinculos genéticos
claros para la miastenia gravis, con timoma, pero los pacientes con timoma y perfiles

genéticos particulares tienen mayor riesgo de padecer miastenia gravis.
Cuadro clinico:

La caracteristica de la miastenia gravis es la fluctuacion o la debilidad fatigable. Los
pacientes advierten que su debilidad fluctda de un dia a otro o, incluso, de una hora
a otra, empeorando con la actividad y mejorando con el reposo. La debilidad ocular
es la manifestacion inicial mas comun, la padece 50% de los pacientes (25% en
forma inicial con diplopia y 25% con ptosis); la progresién hacia la debilidad
generalizada en estos casos suele ocurrir en el trascurso de los dos afos
posteriores al inicio de la enfermedad. Los sintomas de presentacion son bulbares
(disartria o disfagia) en 10% de los casos, debilidad en las piernas (trastorno de la
marcha) en 10% y debilidad generalizada en 10%. La insuficiencia respiratoria es el
sintoma de presentacion en 1% de los casos. Los pacientes suelen quejarse de los
sintomas de disfuncion muscular focal, como diplopia, ptosis, disartia, disfagia,

incapacidad para trabajar con los brazos elevados por encima de la cabeza, o



trastornos de la marcha. En contraste, los pacientes no suelen quejarse de debilidad
generalizada, somnolencia o dolor muscular. Los sintomas tienden a empeorar
durante el trascurso del dia. Diversos factores pueden precipitar o agravar la
debilidad: estrés fisico o emocional, infeccion o exposicibn a medicamentos que
afectan la trasmision neuromuscular, como los bloqueadores neuromusculares peri-
operatorios, aminoglucésidos, quinina, quinidina, toxina botulinica, ciprofloxacino,

telitromicina y estatinas.
Diagnastico:

El diagnostico debe basarse en los antecedentes de debilidad fluctuante, con
hallazgos que lo corroboran durante la exploracion. Existen diversas formas de

validar o confirmar el diagnéstico clinico.

e Prueba de edrofonio: El cloruro de edrofonio es un inhibidor de la
acetilcolinesterasa de accion corta, que prolonga la duracién de la accién de
la acetilcolina en la unién neuromuscular, aumenta la amplitud y la duracion

del potencial en la placa terminal.

e Prueba de anticuerpos antitirocinasa musculo especifico: Se han encontrado
hasta en 40-70% de los pacientes con miastenia gravis seronegativos para
anti-acetilcolinaR. Los hallazgos clinicos pueden diferir de los que presentan

los pacientes sin MuSK.
Tratamiento:
El tratamiento de la miastenia gravis puede dividirse en:
1) Sintomatico, que incluye basicamente a los inhibidores de colinesterasa.
2) Terapia a corto plazo (plasmaféresis, inmunoglobulina intravenosa)

3) Terapia a largo plazo (prednisona, azatioprina, micofenolato, ciclosporina,

tacrolimus, ciclofosfamida, rituximab)



La relacion entre miastenia gravis y la patologia timica, incluido el timoma, es bien
conocida. Aproximadamente 10-15% de los pacientes con miastenia gravis tienen
timoma, y 70% adicional hiperplasia de timo. En los pacientes con timoma, 40%
presentan uno o mas sindromes paraneoplasicos autoinmunes, en 20 o 25% de
ellos es miastenia gravis. Se han encontrado macrofagos infectados por poliovirus
presentes en el timo de algunos pacientes con miastenia gravis, lo cual sugiere una

contribucion viral en las alteraciones intratimicas que llevan a la enfermedad



Distrofia de la fascia escapular y pélvica
Definicion:
La distrofia muscular de cinturas (LGMD) es un grupo heterogéneo de distrofias
musculares caracterizado por debilidad proximal que afecta a la cintura escapular y

pélvica. En algunas formas de estas se puede observar afectacion

cardiorrespiratoria.
Epidemiologia:

No se tiene un numero exacto o aproximado de esta patologia en especifico, pero
se sabe que la distrofia muscular facioescapulohumeral es una de las formas mas
comunes de distrofia muscular que afecta entre 1 de 15,000 a 1 de 20,000 adultos
en los Estados Unidos. Afecta por igual a hombres y mujeres.

Fisiopatologia:

Se desconoce a ciencia exacta la fisiopatologia de esta patologia ya que es una
enfermedad genética causada por la mutacion de un cromosoma. Se da tanto en
hombres como en mujeres. Se puede manifestar en un nifio si cualquiera de los
padres es portador del gen de dicho trastorno. En 10% a 30% de los casos, los
padres no portan el gen. Cuando se realiza flexo-abduccion del hombro a 180°, en
este movimiento interviene de forma inmediata el desplazamiento de la escapula
debido a que esta singular pieza ésea forma parte importante en la estabilizacién
del miembro superior; de los 180° mencionados anteriormente 120° han sucedido
en la articulacion glenohumeral mientras que 60° lo han hecho en la articulacién
escapulo-toracica, lo que se conoce como Ritmo Escapulo-Humeral.Los
movimientos que realiza el hombro no son puros de cada articulacion sino que estan
integrados y establecen una relacion de coordinacion entre ellas: el ritmo escapulo
- humeral (proceso sincrénico de rotacion de la escapula para la correcta ejecucion
del movimiento del himero en separacién y flexion de hombro). Por otro lado es
importante resaltar que a pesar de que la escapula trabaja en conjunto con la

articulacion glenohumeral, esta posee movimientos propios en relacion a su



estructura anatomica y con ello pone en actividad a diferentes grupos musculares;

tales movimientos son:

1. Protaccion: dicho movimiento se traduce como abduccion; es decir,
desplazamiento de la escéapula hacia afuera.

2. Retraccion: este es un movimiento de aduccion escapular; se acercan ambos
omoplatos.

3. Elevaciéon: la escapula se desplaza hacia arriba cuando se realiza
flexoOelevacion de hombros.

4. Depresion: desplazamiento de la escapula hacia abajo.
Cuadro Clinico:

La distrofia muscular Facio-escapular afecta principalmente los musculos de la cara,
el hombro y de la parte superior del brazo. Sin embargo, puede afectar también los
musculos alrededor de la pelvis, las caderas y la parte inferior de la pierna. Los
sintomas pueden darse después del nacimiento, pero a menudo no aparecen hasta
la edad de 10 a 26 afios. Sin embargo, es comun que se presenten mucho mas
tarde en la vida y, en algunos casos, nunca aparecen, muy a menudo son leves y

empeoran muy lentamente. La debilidad muscular facial es comun y puede incluir:

e Péarpado caido.

e Incapacidad para silbar, debido a la debilidad en los musculos de las mejillas.
e Disminucién de la expresion facial.

e Expresion facial deprimida o furiosa.

e Dificultad para pronunciar palabras

¢ Dificultad para alcanzar objetos sobre el nivel del hombro
Diagnostico:

De acuerdo a los sintomas que manifieste el paciente durante la evaluacion fisica,
se da inicio a la aplicacion de pruebas funcionales para identificar si realmente el
problema tiene origen escapular o proviene del complejo articular del hombro, por

lo que la evaluacién debe ser muy exhaustiva y tomar en cuenta tres aspectos



fundamentales a la hora de catalogar la presencia de Disquinesia Escapular en

sujetos sintométicos.

e Examen de creatincinasa (puede estar levemente elevada)
e Biopsias del musculo

e Prueba de ADN

e Electrocardiograma (ECG)

e EMG (electromiografia)

e Angiografia con fluoresceina

e Pruebas genéticas del cromosoma 4
Tratamiento:

No farmacoldgico: Aplicacion de técnicas manuales para contribuir a la liberacion
de las articulaciones que actian en la cintura escapular, el hombro y el cuello,
también de realizar movilizaciones pasivas de la escépula e indicar al paciente

ejercicios que incluyan movimientos de la misma en todos los grados posibles

Farmacoldgico: Corticosteroides, como la prednisonay el deflazacort (Emflaza), que
pueden ayudar a la fuerza muscular y retrasar el avance de ciertos tipos de distrofia
muscular. Pero el uso prolongado de este tipo de farmacos puede causar aumento
de peso y huesos debilitados, o que aumenta el riesgo de fracturas, entre los
nuevos farmacos se incluye el eteplirsen (Exondys 51), el primer medicamento
aprobado por la Administracion de Alimentos y Medicamentos (FDA, por sus siglas
en inglés) especificamente para tratar a algunas personas con distrofia muscular de

Duchenne. Fue aprobado condicionalmente en 2016.
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