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Remitido desde CS a 
Neuropediatría:

Retraso de desarrollo 
motor. 

EN: Debilidad proximal MMII. 
Gowers positivo. ROT 

hipoactivos. Marcha con base 
de sustentación aumentada.

Peso: 9 kg (Z -2,76); Talla: 79 cm 
(Z -2,70); IMC 14,42 (Z -1,39).

SIGNO GUÍA
DEBILIDAD/HIPOTONÍA 

DE MIEMBROS INFERIORES

1. Anamnesis. 
2. Exploración clínica.

Diagnóstico 50%

¿Central, 
periférica o 

mixta?

Características Hipotonía central Hipotonía periférica

Debilidad Ausente Presente

Reflejos 
osteotendinosos

Aumentados Disminuidos o 
ausentes*

Signo de Babinski
(reflejo plantar 

extensor)

Presente Ausente

Fasciculaciones Ausentes Posibles

Déficit sensorial 
(auditivo/visual)

Posible Ausente**

Encefalopatía, 
convulsiones

Posible Ausente**

Dismorfias Posible Raras

Retraso desarrollo 
psicomotor

Presente Presente (solo retraso 
motor)

Tabla 1. Suárez, Bernardita, and
Gabriela Araya. "Síndrome
hipotónico como manifestación
de enfermedad neuromuscular
hereditaria en la
infancia." Revista Médica Clínica
Las Condes 29.5 (2018): 502-511.

60-80% 15-30%

*ROT pueden estar normales 
en defectos de unión
neuromuscular.
**Pueden estar presentes en 
algunas enfermedades 
neuromusculares con 
compromiso SNC. 
***Transitoriamente elevada 
período recién nacido. 

1. Screening infeccioso (IAS).
2. Estudio metabólico

3. EEG-aEEG.
4. Neuroimagen cerebral

5. Evaluación oftalmológica, 
ecocardiograma, ecografía

abdominal. 
6. Estudio genético.

1. CK
2. EMG +TER + VCN
3. Biopsia muscular

4. Resonancia muscular 
5. Estudio genético

específico

3. Exploraciones 
complementarias

Adaptado de Prasad A, Prasad
C & De Vivo M, et al. 

Deambulación autónoma 21 meses

2 años 



Localizar la lesión a nivel periférico

*Puede ser el único signo, como en la miopatía de núcleos centrales, la miopatía nemalínica,
la miopatía microtubular o la desproporción congénita del tipo de fibras.

Tabla adaptada de Peredo DE, Hannibal MC. The floppy infant: evaluation of hypotonia. Pediatr Rev. 2009
Sep;30(9):e66-76 y Kliegman, R. M., Geme, J. S., Blum, N., Shah, S. S., & Tasker, R. C. (Eds.). (2020). Nelson. Tratado
de pediatría. Elsevier Health Sciences.

Miopatía congénita

Miopatía Centronuclear

Miopatía Nemalínica

Miopatía central core/muliminicore

Distrofia muscular Congénita
(Elevación CK)

Distrofia muscular congénita tipo 1A (MDC1A) 

Distrofia muscular relacionadas a colágeno VI: 
Ullrich/Bethlem

Distrofia muscular con espina rígida (SEPN1) 

Distrofia relacionada a -Distroglicano

Distrofia relacionada a RYR-1 

Distrofia relacionada Lamina A/C 

Distrofia miotónica

(Elevación CK) Distrofia miotónica congénita

Fuente: Fuente: Chicharro López, J. y Fenández Vaquero, A. 

Fisiología del ejercicio. Madrid: Ed. Panamericana, 2006



Remitido desde CS:
Retraso de desarrollo 

motor. 
- EN: Debilidad proximal. 

Gowers positivo. ROT 
hipoactivos. Marcha con 

base de sustentación 
aumentada.

- Peso: 9 kg (Z -2,76); 
Talla: 79 cm (Z -2,70); 
IMC 14,42 (Z -1,39).

2 años 2 años y 6 meses 

CK normal.
EMG normal.

Neutropenia 200/mmc.

HIPOTONÍA PERIFÉRICA

NEUTROPENIA

Clasificación: 
- Grave (< 500/mmc); Crónica (> 6 meses).

Anamnesis: 
- Antecedentes de infecciones: 2 infecciones banales.
- Ingesta de fármacos: No.
- Hábitos nutricionales: Mal comedor.
- No guardería, pero contacto habitual con niños. 
- A. Familiares de neutropenia: No. No cosanguinidad.
Pruebas complementarias: Guía SEHOP 2012  Protocolo Neutropenias. 
Normales. 

Evolución de los neutrófilos

Bejjani et al. Pediatric Blood&Cancer (2017) 

Score:
* -2 y 0 puntos: excluye el origen 
congénito.
* 1 y 5 puntos:  probabilidad de 
neutropenia congénita 20%.
* 6 y 9 puntos: 60% de probabilidad.
* >= 10 puntos probabilidad es del 100%. 

CHG array
+

Panel genético  
Neutropenias 

congénitas

2 años y 9 meses 

NEGATIVO

Exoma
clínico

2 mutaciones gen RYR-1: 
- Significado patológico. 
- Significado incierto.



La mutación del receptor de rianodina 1
(RYR-RM) es la miopatía congénita (MC)
más frecuente.

Las MC son unos trastornos
neuromusculares hereditarios no
distróficos (no elevan CK y pueden tener
un EMG normal).

Herencia autosómica dominante o
herencia autosómica recesiva. Casos de
novo.

¿Qué función tiene el receptor de rianodina?

MIOPATÍAS RELACIONADAS CON EL 
RECEPTOR DE RIANODINA

GEN RYR-1
(19q 13.2)

Acoplamiento 
excitación-
contracción

ACTINA (G)

+
MIOSINA

Músculo 
esquelético

Fuente: https://www.youtube.com/watch?v=3Wc7I-H5stQ

https://www.youtube.com/watch?v=3Wc7I-H5stQ


- Las mutaciones abarcan un espectro heterogéneo de subtipos

acompañados de una gravedad variable de la enfermedad.

- Clásicamente los subtipos se han relacionado con la clínica y la histología.

- Actualmente esta en auge la correlación genotipo-fenotipo.

ENFERMEDAD DE 
CUERPOS CENTRALES

TONO
Hipotonía en la infancia y 
retraso en el desarrollo 

psicomotor

AFECTACIÓN 
RESPIRATORIA Y 

BULBAR

La afectación 
respiratoria, bulbar y 

cardíaca es infrecuente

DEBILIDAD
Debilidad proximal s/t en 

cintura pélvica

AFECTACIÓN FACIAL Y 
OCULAR

Puede haber estrabismo 
en casos dominantes

TRAUMATOLÓGICO
Deformidades 

ortopédicas (escoliosis) y 
laxitud ligamentosa

MIALGIAS
Mialgia y/o debilidad por 

esfuerzo con o sin 
rabdomiólisis

HIPERTERMIA MALIGNA
Alta susceptibilidad a la 

hipertermia maligna

MIOPATÍAS RELACIONADAS CON EL 
RECEPTOR DE RIANODINA



HIPERTERMIA MALIGNA

Trastorno de la regulación del Ca2+ del músculo esquelético. 

Autosómica dominante. Penetrancia incompleta. 
Expresividad variable. 

Agentes desencadenantes

Relajantes musculares despolarizantes: Succinilcolina. 

Derivados Halogenados (anestésicos volátiles): 
Halotano, sevoflurano, isoflurano, desflurano.

Factores no farmacológicos: temperatura ambiental y 
corporal elevada, estrés.

Mutaciones

Gen RYR1. 

Gen CACNA1S (DHP)

Gen STAC3 Zaharieva et al,. 2018

Acidosis respiratoria ETCO2 >55mmHg, PaCO2 >60mmHg con ventilación 
adecuada. Signo precoz.

Manifestaciones cardíacas Taquicardia sinusal, taquicardia ventricular o fibrilación 
ventricular sin otra causa.

Acidosis metabólica Déficit de base > -8mEq/L, pH <7.25

Rigidez muscular Rigidez muscular generalizada, espasmo del músculo 
masetero.

Destrucción muscular CK >10.000 unidades/L, coluria, exceso de mioglobina 
en la orina o el suero, potasio >6mEq/L.

Elevación de la temperatura Elevación rápida de la temperatura, T° >38,8 °C. Signo 
tardío.

Otros signos Reversión rápida de la crisis con dantroleno, 
concentración sérica de CK elevada en reposo.

Historia familiar Consistencia con herencia autosómica dominante.

Criterios clínicos para diagnóstico de HM

Fuente: Escobar, D. J. Hipertermia maligna. Revista Médica 

Clínica Las Condes, 2011 22(3), 310-315.



Prueba de contracción in vitro con cafeína-halotano (IVCT), que 
determina los umbrales de contracción. 

Si la prueba genética es positiva no es necesaria la realización de esta 
prueba y se diagnostica como SUSCEPTIBLE A HIPERTERMIA MALIGNA. 

¿Cómo se diagnostica?

Fuente: Hipertermia maligna en Brasil: análisis de la actividad del hotline en 2009. Rev. 

Bras. Anestesiol. 2013, vol.63, n.1, pp.20-26

HIPERTERMIA MALIGNA



CONCLUSIONES

• Ante un niño con signos de alarma en el desarrollo motor es importante sospechar una
patología subyacente y derivarlo a una consulta especializada.

• Ante un paciente con sospecha de miopatía no filiada es crucial pensar en la posible
predisposición a hipertermia maligna.

• Si el paciente se tiene que someter a una intervención que precise anestesia hay que:
- Avisar al equipo quirúrgico, evitar fármacos desencadenantes (succinilicolina y derivados

halogenados).
- Utilizar anestesia regional o non-trigger.
- Tener presente la utilidad del dantroleno para tratar eventos de hipertermia.
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