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•  Los síndromes miasténicos congénitos suponen 

aproximadamente entre un 1% y un 3% del conjunto 

de miastenas gravis diagnosticadas.  

•  Se han descrito más de 20 mutaciones en diferentes 

genes (SCN41, COL13A1, SNAP25B, deficiencia de 

Dok-7,... ) con una edad de debut variable que puede 

ir desde el nacimiento hasta la edad adulta. 

•  Presentamos un paciente diagnosticado de un 

síndrome miasténico congénito en la edad adulta. 

•  Dada la escasa respuesta clínica a los diversos 

tratamientos realizados (piridostigmina, timectomía 

e inmunosupresión), con estabilización del cuadro 

de debilidad en cinturas, se planteó la posibilidad de 

un síndrome miasténico congénito.  

•  El estudio genético evidenció una mutación en el 

g e n  G F P T 1 ( g l u t a m i n a  6 - f o s f a t o 

amidotransferasa-1, enzima encargada de la 

regulación de la entrada de glucosa en el ciclo de 

las hexosas) en homocigosis, confirmando así el 

diagnóstico de un síndrome miasténico congénito.  

•  Varón de 53 años diagnosticado de miastenia gravis 

a los 17 años de edad que debutó con un cuadro de 

debilidad muscular fluctuante en extremidades 

superiores e inferiores. 

•  El estudio electrodiagnóstico inicial mostró 

decrementos significativos en la estimulación 

repetitiva a bajas frecuencias (3Hz) en el nervio 

accesorio espinal con registro de la respuesta en 

músculo trapecio (Fig. 1A).  

•  El estudio de anticuerpos anti-AChR y anti-MuSK fue 

negativo.  

•  El análisis histológico de tejido tímico resultó normal.   

•  Ante un paciente con miastenia gravis generalizada, seronegativa y tórpida evolución clínica a pesar del 

tratamiento es conveniente el estudio de mutaciones relacionadas con síndromes miasténicos congénitos.  

•  El tratamiento sintomático de estas entidades será variable según la mutación encontrada y diferente con 

respecto al tratamiento de la miastenia gravis autoinmune. 
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Fig. 1A Estudio de estimulación repetitiva en Nervio accesorio espinal (muestra decremento > 10% 

en el cuarto potencial). 

Fig. 1B Estudio de estimulación repetitiva normal. 

Trastorno de la unión neuromuscular 1A 

1B 


