§ U D S MEDICINA HOMANA

ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES
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N g 1 Grupo de enfermedades que afectan
" cualquiera de los componentes de la

\Wa unidad motora, incluyendo: el cuerpo
de la motoneurona del asta anterior

7i de la médula espinal, su axén (nervio
7/ periférico) todas las fibras musculares
inervadas por esta motoneurona.

i Definicion:Enfermedad Autosémica recesiva.
Genes afectados
1.SMN1 (modifican enfermedad)
2.SMN2 (Causan enfermedad)
N Diagnostico: MLPA/SMN
Complicaciones: Escoliosis
Tratamiento

CLASIFICACION Y PRESENTACION CLINICA
o 0: Menos casos, mas grave
o | (Werdnig-Hoffmann): Mas grave, se presenta
compromiso del musculo respiratorio, no se
pueden sentar, tienen cuerpo cilindrico.
o Il (Dubwitz): Se presenta entre 6-18 meses, se
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Blogueo 1.Farmacoldgico: Nusinersen sientan , pero no se pueden parar.
| K\ 2.Rehabilitacion o Il (kugelberg-welander): Se presenta en
rodilla Malr’cjja de mayores a 18 meses y se ve afectado los
P”"‘l' LSS musculos de la cintura escapular.

o |IV: Es menos grave, tienen mejor mas tiempo
de vida y tienen marcha caracteristica de pato.

. o . Guillain-Barré Synd
Definicion: Polirradiculoneuropatia inflamatoria Sl St Synciome

aguda caracterizada por tener inicio distal
Etiologia mas comiin: C. Jejuni

Diagnéstico: Albdminca citolégica

Tratamiento: Gamaglobulina (0.4gr/kg/dia) 5
dias, alcanzando 2grms.

Clinica caracteristica
» Parestesias, paralisis flacida bilateral y ascendente.
« Reflejos ausentes

« Disfuncion autonémica

« Afectacion de pares craneales (7,9,10)
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Presentacion tipica: Rapida fatigabilidad
del musculo extra ocular y parpebral; en
ninos es coman la ptosis parpebral.
Etiologia:  Deficit de  acetilcolina
(sarcolema) y una mal adherencia a la
placa neuromuscular.

Diagnastico: Electromiografia
Tratamiento: Inhibidores de colinesterasa

MIASTENIA GAVE

Presentacion tipica: Debilidad progresiva, afectacion cognitiva e hipertrofia
de pantorrillas.

Etiologia: Locus XP21y cromosoma X afectado.

Diagnastico: CK muy elevados + Signo de Gowers positivo (aparece a los 3
afios y mas especifico entre los 5-6 afios).

Tratamiento: Evitar complicaciones

1.Respiratorias (Digoxina)

2.Cardiacas (Descompresion)

3.Rehabilitacién
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