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Resumen Ir©

El sindrome del bebé flacido, también denominado a veces sindrome del mufieco de trapo, se caracteriza por
hipotonia que puede presentarse como hipotonia periférica o central. Dependiendo del origen de la hipotonia, el
bebé pr 3 diferentes si que final tienen el rasgo caracteristico de la hipotonia. El examen clinico
es crucial para diagnosticar el sindrome del lactante flacido en el periodo neonatal, pero el factor mas critico es
investigar y diagnosticar la causa subyacente de la hipotonia. Independientemente de si la causa subyacente de la
hipotonia es de origen periférico o central, la presentacion del sindrome del lactante flacido se centraen la
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El bebé flacido: evaluacion de la hipotonia.
[Pediatr Rev. 2009]

El bebé fldcido: avances recientes en la comprension de los trastornos
que afectan a la union neuromuscular. [Neurol Clin. 1990]

miasténicos y miastenia gravis transitoria

[Ideggyogy Sz. 2013]

El primer caso reportado de botulismo infantil en Corea: enfermedad
neuromuscular infantil tratable [J Korean Med Sci. 2020]

El bebé flexible: un enfoque practico.
[Helv Paediatr Acta. 1983]
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observacion de la presencia o ausencia de signos especificos como una postura de = pata de rana ", un retraso
significativo de la cabeza en la traccidn o traccién -sentarse maniobra, o la sensacion de "deslizarse entre las

manos" cuando se sostiene al bebé por debajo de los brazos. El bc

transitoria, la

trastornos de la unién neuromuscular que se consideran un diagnéstico diferencial del sindrome del lactante
flacido. Estos trastornos de la unién neuromuscular finalmente afectan la presencia de acetilcolina dentro de la
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unién neuromuscular. Si bien algunos de estos trastornos pueden afectar los receptores de acetilcolina, otros pueden

causar un agotamiento de la enzima anticolinesterasa de la placa terminal. Una deficiencia en la deficiencia de

Taxonomia

. e e

Miastenia congénita

Los sindromes miasténicos congénitos son el resultado de mutaciones genéticas que afectan la estructura y funcion
de la union neuromuscular [ 12 ]. Los lactantes que presentan el sindrome de miastenia comparten varias
caracteristicas, que incluyen hipotonia, diplejia facial, ptosis, dificultades para alimentarse, apnea, dificultades
respiratorias, debilidad generalizada y un llanto que se debilita progresivamente, lo que hace que el sindrome de
miastenia congénita sea un diagndstico diferencial del sindrome del lactante flacido [ 6 ]. Los sindromes
miasténicos congénitos pueden presentarse en cualquier momento desde el nacimiento hasta la edad adulta, aunque
por lo general durante los dos primeros afios de vida, y dar lugar a un espectro de enfermedades que van desde la
debilidad leve hasta la discapacidad grave con episodios potencialmente mortales [ 13]. La miastenia congénita es
un término genérico para una categoria de sindromes que afectan la unién neuromuscular, pero difieren en si la
deficiencia se debe a defectos presinapticos, sinapticos o postsinapticos de la transmision neuromuscular que
conducen a un aumento de la respuesta a la acetilcolina o una disminucion de la respuesta. A pesar del agente
causante del sindrome, en ultima instancia, el problema surge de la falta de acetilcolina o de la incapacidad de que
los receptores de acetilcolina funcionen correctamente. Para nuestros propositos, v para hacer la asociacion con el
sindrome del lactante flacido, centraremos nuestra atencion en la deficiencia de acetilcolinesterasa en la placa
terminal, la forma mas comun de sindrome miasténico congénito sinaptico.

Con deficiencia de acetilcolinesterasa en la placa terminal, un estudio de Engel et al. (1977) describieron a un
paciente cuyos sintomas comenzaron poco después del nacimiento e incluian debilidad generalizada, aumentada
por el esfuerzo, fatigabilidad facil, hiporreflexia y refractariedad a los farmacos anticolinesterasa [ 14 ]. La falta de
acetilcolina adecuada disponible hace que la debilidad generalizada y la hiporreflexia se presenten como sindrome
del lactante flacido v, por lo tanto, hace que la miastenia congénita se presente como un diagnostico diferencial de
FIS. Los primeros sintomas suelen aparecer en el periodo neonatal y los sintomas son graves con un riesgo letal
importante; sin embargo, la enfermedad puede comenzar mas tarde, durante la infancia, y no es tan grave [ 15]. La
acetilcolinesterasa de placa terminal (AChE) es una enzima responsable de la rapida hidrolisis de la acetilcolina
(ACh) liberada en las sinapsis colinérgicas [ 16 ]. La deficiencia de acetilcolinesterasa en la placa terminal hace que
la acetilcolina permanezca en la sinapsis durante un periodo de tiempo mas largo de lo normal, lo que hace que los
receptores de acetilcolina se desensibilicen a la acetilcolina presente. La desensibilizacion conduce a que se libere
una mayor cantidad de acetilcolina para que se inicie la misma respuesta. La deficiencia de acetilcolinesterasa esta
relacionada con mutaciones en el gen COLQ que codifica la cola colagénica de la acetilcolinesterasa [ 15]. La
acetilcolinesterasa de placa terminal (AChE) consta de subunidades cataliticas globulares unidas a la lamina basal
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