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1. INTRODUCCION

La hipotonia es un signo clinico que se define
como la disminucion de la resistencia al mo-
vimiento pasivo, que produce un incremento
de los rangos del movimiento articular. Puede
deberse a multiples etiologias: puede ser tran-
sitoria en enfermedades sistémicas agudas en
neonatos (infecciones, por ejemplo) o secun-
daria a enfermedades graves del sistema ner-
vioso central (SNC) o periférico. En neonatos y
lactantes pequefos puede ser el signo clinico
mas especifico; sin embargo en los niflos mas
mayores suele ir asociado a otros signos mas
relevantes para el diagnostico, por lo que cuan-
do hablamos del nifio hipoténico, como signo
guia principal, nos referimos a los primeros.

Hay que diferenciar bien la hipotonia de la de-
bilidad muscular. Esta ultima se define como
“la disminucién de la maxima fuerza que pue-
de ser generada”. El lactante con debilidad
asocia siempre hipotonia, pero la hipotonia
no siempre asocia debilidad, y la presencia de
debilidad es siempre patoldgica.

Clasicamente se ha distinguido entre hipoto-
nia paralitica, cuando la debilidad es el signo
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principal asociado a la hipotonia, e hipoto-
nia no paralitica, cuando asocia disfuncion
del SNC. En este Ultimo, la debilidad no sera
el signo principal, pero en algunos casos
puede estar presente (por ejemplo, en la
encefalopatia hipoxico-isquémica). Por ello,
preferimos la clasificacién de hipotonia de
origen periférico (cuando nos refiramos a la
afectacion del sistema nervioso periférico)
e hipotonia de origen central (cuando exista
afectacion a cualquier nivel de SNC). En la
Tabla 1 se recogen las etiologias mas fre-
cuentes.

Aproximadamente el 60-80% de los casos son
deorigen centraly el 15-30% de origen perifé-
rico. A pesar de que estos ultimos son los me-
nos frecuentes, hoy en dia es primordial una
deteccion y diagndstico precoces, ya que una
de las principales etiologias de |a hipotonia
periférica es la atrofia muscular espinal (AME),
para la cual existe un tratamiento especifico,
cuya efectividad dependera del tiempo que se
tarde en administrarlo. Por lo tanto, la detec-
cién y diagndstico de una hipotonia de origen
periférico se ha convertido en una verdadera
emergencia médica.
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Tabla 1. Etiologias principales, porcentaje aproximado y prueba que puede llevar al diagnéstico

Etiologia

Porcentaje aproximado

Prueba complementaria

Hipotonia de origen SNC

63%

Encefalopatia hipoxico-isquémica

19%

RMN, akEG

Sindromes genéticos-cromosomicos
Trisomia 21
Sindrome de Prader-Willi

Otros sindromes cromosomicos

» Trisomia 18

» Trisomia 13

+ Dellp36

» Del22q11

» Sindrome de Williams

» Sindrome de Smith-Magenis

» Sindrome de Wolf-Hirschhorn

« Otros

Otros sindromes con rasgos dismorficos

* X fragil

» Sindrome de Kabuki

* Sotos

+ Sindrome de Smith-Lemli-Opitz

» Otros

31%
13%
5%
4%

9%

Cariotipo
Estudio metilacion
array CGH / cariotipo

Gen FMR1
Gen MLL2/KDM6A
Gen NSD1 / array CGH

Anomalias congénitas del SNC

13%

RMN cerebral

« Errores innatos del metabolismo
+ Trastornos peroxisomales

+ Sindrome de Smith-Lemli-Opitz
+ Otros

3%

AGCML / Estudio genético
7DHC / gen DHRC7

Hipotonia de origen periférico

Atrofia muscular espinal

3%

Del exon 7 gen SMN1

* Miopatias congénitas

» Miopatfa central-cores
* Miopatia nemalinica

* Miopatfa centronuclear
» Miopatia miotubular

* Miopatia multiminicore

5%

Biopsia muscular / RMN muscular / estudio
genético

Distrofia mioténica congénita

4%

EMG materno / gen DMPK

» Distrofias musculares congénitas

+ DM por déficit de merosina

+ DM tipo Ullrich o déficit en colageno VI
+ Distroglicanopatias

» Sindrome de Walker-Warburg

» Enfermedad de musculo-ojo-cerebro

* Otras

2%

CK / biopsia muscular / RMN muscular /
estudio genético
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Anomalias de la union neuromuscular 0,4%
Miastenia neonatal transitoria
Miastenias congénitas

Ac RACh maternos
Estudio genético / EMG

Neuropatias 1,4%

VCN / EMG / estudio genético

Miopatias metabélicas
Enfermedad de Pompe
M. mitocondriales

Actividad maltasa acida / Gen GAA
Biopsia muscular, genética

Déficit de carnitina Carnitina
Hipotonia neonatal transitoria 3%
Origen desconocido 13%

Modificado de Peredo et al., 2009.

AcRACh: anticuerpos anti-receptores de acetilcolina; AGCML: dcidos grasos de cadena muy larga; EMG: electromiograma;
VCN: velocidades de conduccion nerviosa; 7DHC: 7 dehidrocolesterol.

2. MANIFESTACIONES CLINICAS
2.1. Historia clinica

La historia clinica tiene una relevancia fundamen-
tal en la orientacién diagnéstica y, junto con la
exploracion, puede orientar la etiologia en aproxi-
madamente la mitad de los casos. Debe pregun-
tarse por los antecedentes familiares, los antece-
dentes prenatales y perinatales y la historia del
proceso actual. En la Tabla 2 se recogen los datos
mas relevantes por los que se debe preguntar.

2.2. Exploracion fisica

El lactante hipoténico en posicién esponta-
nea y en decubito supino suele presentar una
postura en libro abierto de las extremidades
inferiores, esto es, caderas abducidas, extremi-
dades inferiores en rotacion externa y pegadas
a la superficie. Los brazos suelen estar en ex-
tension flacida.

Muchos de los sindromes que se presentan con
hipotonia neonatal asocian rasgos dismérficos
que puede orientarnos al diagndstico (Tabla 1),
como el paladar ojival y los pies equinos en la
distrofia miotdnica congénita, o la dolicocefa-

lia y los ojos almendrados en el sindrome de
Prader-Willi. También valoraremos si existen
deformidades o retracciones a algun nivel.

Otro de los aspectos que nos ayudara mucho a
clasificar el cuadro clinico es el grado de contac-
to, el nivel de alerta o la conducta que presenta
el nifo. Las causas de origen central suelen aso-
ciar menor nivel de alerta, poco contacto ocular,
poca expresion facial y poca tendencia al movi-
miento espontaneo. Si el lactante es capaz de
realizar el movimiento de las extremidades en
su rango completo cuando esta bien despierto,
el origen de la hipotonia suele ser central.

Existen diferentes maniobras para evaluar el
tono. El nifio en supino es traccionado de las
manos, a postura en sedestacion (maniobra
pull-to-sit). Si existe hipotonia axial, la cabeza
quedara rezagada con respecto al tronco. La
hipotonia axial es propia tanto de patologia
de origen central como de origen periférico.
En el caso de presentar hipotonia de extre-
midades superiores, mas propio de enferme-
dades neuromusculares, estas se estiraran
completamente antes de que el tronco del
nino comience a despegarse de la camilla.
La maniobra de suspensidn vertical se reali-
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Tabla 2. Datos relevantes que es necesario recoger en la historia clinica.

Antecedentes familiares

Sugestivo de

Consanguinidad

Enfermedades genéticas con herencia AR

Edad progenitores Mayor riesgo de enfermedades cromosomicas
Muertes prematuras en familiares EIM
Patologia cardiaca Algunas ENM

Miotonia materna

Distrofia miotonica congénita

Fatigabilidad, pie cavo, debilidad...

ENM

Miastenia materna

Miastenia neonatal transitoria

Abortos de repeticion

EIM, aneuploidias, neuromusculares

Antecedentes prenatales

Infeccion materna

Infecciones TORCH

Exposicion a teratogenos

Malformaciones del SNC

Polihidramnios

ENM con afectacion facial

Pocos movimientos fetales

ENM de debut prenatal

Antecedentes perinatales

Presentacion anomala

ENM, mayor riesgo de lesion medular, EHI

Trauma durante el parto

Lesion de médula espinal, EHI

Apgary pH bajo en el parto

EHI

Convulsiones neonatales

Disfuncion SNC

Alteraciones metabdlicas (acidosis, hiperamoniemia, hipoglucemia...)

EIM (enfermedad mitocondrial, ciclo de la urea, alteracion
de la B-oxidacion

Necesidad de ventilacién neonatal

Sintomas presentes desde el nacimiento

Alteracion de la deglucién-succion

Afectacion facial al nacimiento

Luxacion congénita de caderas

ENM (colagenopatia)

Historia actual

Aparicion progresiva de la hipotonia

Atrofia muscular espinal

Afectacion del nivel de alerta

Hipotonia de origen central

Disminucion progresiva del nivel de alerta tras periodo libre de sin

tomas | EIM

EIM: error innato del metabolismo; ENM: enfermedad neuromuscular; EHI: encefalopatia hipéxico-isquémica.

za sosteniendo al lactante por las axilas en
posicion vertical. Esta maniobra nos permi-
tira valorar la fuerza de la cintura escapular
(el nifio no debe “escurrirse” entre las manos
del examinador) y también si existe debilidad
de las extremidades inferiores. El nifio sano
flexionara espontaneamente las piernasy las

acercara hacia el abdomen, mientras que el
nifo con debilidad las dejara alargadas. En
lactantes con afectacion del SNC puede verse
tendencia a la hiperextension de extremida-
des inferiores, con entrecruzamiento de ellas
durante esta maniobra. En la maniobra de la
suspension ventral, sujetamos al nifio por el
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abdomen, en prono. En el nifio sin hipotonia,
el tronco debe quedar en horizontal, con ele-
vacion de la cabeza y flexion de las piernas
sobre el abdomen. En el nifio con hipotonia
axial, la cabeza caera hacia abajo, y si existe
debilidad de extremidades, las extremidades
colgaran también.

Ante la falta de colaboracién en el caso del
lactante o neonato, evaluaremos la fuerza con
los movimientos gravitatorios (como la sus-
pension axilar o ventral) y a través el estimulo
tactil o utilizando los reflejos arcaicos. En los
casos de hipotonia de origen central, los mo-
vimientos espontaneos son menores que al
estimulo y la movilidad de las extremidades
es completa al provocar los reflejos arcaicos.
Ademas, veremos poca debilidad con respecto
al grado de hipotonia axial. Sin embargo, en la
hipotonia de origen en sistema nervioso peri-
férico, la movilidad espontanea al estimulo y
en los reflejos arcaicos suele estar disminuida
y essimilar en todas las situaciones, reflejando
debilidad. La fuerza también puede ser evalua-
da observando el llanto, la succién, la expresion
facial y el esfuerzo respiratorio. Evaluaremos
también, si existe debilidad facial o alteracion
de la motilidad ocular. Es importante clasificar
sila debilidad es de predominio proximal (de-
bilidad en cintura escapular o pelviana), distal
(pies y manos) y con o sin compromiso facial,
para orientar el diagndstico etioldgico.

Los reflejos osteotendinosos estaran vivos en
el caso de hipotonia de origen central, ausen-
tes en las enfermedades de nervio periférico
y de motoneurona y pueden ser normales en
muchas miopatias y anomalias cromosémicas.
La presencia de fasciculaciones linguales es un
signo de denervacion sugestivo de atrofia mus-
cular espinal.
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No olvidaremos el examen fisico general para
descartar otras anomalias congénitas (altera-
ciones cardiacas, criptorquidia, etc.), presencia
deinsuficiencia respiratoria o visceromegalias.

3. PRUEBAS DIAGNOSTICAS

Antes de solicitar pruebas complementarias,
tendremos que clasificar el cuadro en sindro-
me hipotdnico central o periférico, ya que el
estudio a realizar difiere considerablemente
(Figura 1).

Sin embargo, en ocasiones no es sencillo hacer
esta distincion, ya que se superponen carac-
teristicas de ambos cuadros, como en algunas
distrofias musculares congénitas (distroglica-
nopatias) donde existe afectacion neuromus-
cular y se pueden presentar malformaciones
cerebrales asociadas, o también en pacientes
con enfermedades neuromusculares que tie-
nen dificultades en el partoy sufren algun tipo
de lesion aguda en SNC, lo cual puede llevar a
confusion en el momento de localizar.

Otra situacién que en ocasiones es dificil de
diagnosticar son las lesiones medulares: en
este caso el nivel de conciencia y la conducta
del nifio son absolutamente normales. Ade-
mas, aunque posteriormente aparecera una
espasticidad en extremidades, inicialmente
puede haber hipotonia con debilidad y refle-
jos osteotendinosos abolidos. La hipoestesia
en extremidades y los antecedentes obstétricos
nos ayudaran en el diagndstico.

En el caso de estar ante un cuadro de hipoto-
nia de origen central, realizaremos una ana-
litica basica general para descartar cuadros
sistémicos, como sepsis, hipoglucemia u otras
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Figura 1. Estudio etiolégico a realizar ante un lactante hipoténico.

Sindrome hipoténico
Historia clinica y exploracion fisica

l

l

Sindrome hipoténico central

Sindrome hipoténico periférico

l

!

Signos de encefalopatia
Hipotonia de predominio axial
Hiperreflexia o ROT normales
Hipertonia de EE
Ausencia o poca debilidad
+/- dismorfias

Buen nivel de alerta
Hipotonia axial y de extremidades
Hiporreflexia/arreflexia o ROT
normales
Deformidades articulares
Debilidad muscular
Trastornos de deglucién-ventilacién

l

I

Analitica basica: gluc, Ca, P, Mg, enz. hepaticas,
hemograma, amonio, lactico, gasometria,
serologias TORCH, téxicos en orina

Screeening metabdlico: dirigidos seglin sospecha
clinica: aminoacidos en plasmay orina, dcidos
organicos, orina, AGCML, plasmalégenos, carnitina,
acilcarnitinas, piruvato

Neuroimagen: ecografia, RMN

Evaluacién oftalmolégica, ORL,

ecocardiograma, ecografia abdominal.

Estudio genético: cariotipo, CGH array, metilacion,
NGS

Creatinquinasa sérica

Estudio neurofisiolégico: EMG, VCN, estimulacion
repetitiva

Test de edrofonio

Biopsia muscular

Resonancia muscular

Evaluacién cardiologica

Estudios metabdlicos: actividad maltasa acida,
lactico, piravico

Estudio genético: NGS paneles, exoma

Estudio genético especifico: SMN1, DMPK

Modificado de Suarez et al., 2018.

AGCML: acidos grasos de cadena muy larga; EE: extremidades; EMG: electromiograma; NGS: Next generation sequencing;
ROT: reflejos osteotendinosos; VCN: velocidades de conduccién nerviosa; 7DHC: 7 dehidrocolesterol.

alteraciones idnicas. Las ecografias cerebral,
cardiaca y abdominal también nos pueden
ayudar a orientar el cuadro. La deteccién de
calcificaciones intracraneales y hepatoesple-
nomegalia nos hara sospechar una infeccién
congénita por CMV.

Posteriormente tendremos que realizar estu-
dios mas especificos seglin la sospecha clinica:
RMN cerebral o medular para descartar lesio-
nes a dicho nivel, estudios metabélicos mas

extensos si sospechamos una enfermedad
metabdlica o estudios genéticos como el ca-
riotipo molecular (array CGH) ante cuadros de
hipotonia central y dismorfia.

Frente a la sospecha de un sindrome hipotonico
por patologia neuromuscular, las pruebas com-
plementarias se dirigiran en esa direccion. La
enzima creatina quinasa (CK) elevada nos orien-
tara hacia las distrofias musculares congénitas
o en la enfermedad de Pompe, aunque debe
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interpretarse con cautela en los neonatos, ya
que puede estar elevada transitoriamenteenel
posparto. Una CK normal no descarta patologia
neuromuscular (AME, por ejemplo). El estudio
electrofisiolégico con velocidades de conduc-
cién nerviosa (VCN), el electromiograma (EMG)
y la estimulacion repetitiva pueden ser de gran
utilidad en el diagnostico. El estudio etiologico
de las de miopatias congénitas y las distrofias
musculares congénitas puede ser complejo y
suele ser necesario combinar la RMN muscu-
lar, 1a biopsia muscular y el estudio genético,
generalmente con técnicas de secuenciacion
masiva, como paneles o exoma. Sin embargo,
en el caso de sospechar una atrofia muscular
espinal, el estudio etiologico es directo: hare-
mos el estudio genético dirigido, buscando la
delecion de los exones 7 y 8 del gen SMN1 y
numero de copias de SMN2. Este estudio lo pe-
diremos de manera urgente, ya que el inicio del
tratamiento es una emergencia, puesto que es
mas eficaz cuanto mas precoz se inicie.

4. CLAVES DIAGNOSTICAS

A continuacion se describen mas detallada-
mente algunas caracteristicas clinicas de las
entidades mas frecuentes dentro del sindrome
del lactante hipoténico.

4.1. Atrofia muscular espinal (AME)
[OMIM#253300] (ver protocolo Atrofia
muscular espinal)

Es una enfermedad neuromuscular por mutacio-
nes en el gen de supervivencia de mononeurona
1 (SMNZI) en el cromosoma 5q11. En un 96% de
los casos se debe a una delecién homocigota de
los exones 7y 8 del gen, y en el resto hay una
delecion en uno de los alelos con una mutacion
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puntual en el otro alelo. La ausencia de proteina
SMN provoca una degeneracion de las motoneu-
ronas del asta anterior de la médula espinal, pro-
duciendo hipotoniay debilidad progresiva. Afec-
taa1/11000 recién nacidos vivos. Clasicamente
se clasifican en tipo 0 (debut prenatal), tipo 1
(Werdnig-Hoffmann), 2, 3 y 4 (forma del adulto)
seguin la edad de debut, el maximo hito motor
alcanzadoyy las copias del gen homdlogo SMN2.

En laforma mas frecuente, la tipo 1, la sintoma-
tologia se inicia durante los primeros meses de
vida, antes de los 6 meses, cuando aparece una
debilidad muscular progresiva de predominio
en extremidades inferiores, arreflexia osteo-
tendinosa y térax en campana. La musculatura
facial suele estar respetada, con buen contacto
visual y fasciculaciones en lengua. Se produ-
ce una rapida progresion de la debilidad, con
afectacion respiratoria y bulbar, que conduce
ala muerte antes de los 2 afios. En las pruebas
complementarias, la CK suele ser normal y el
estudio neurofisiologico mostrara signos de
denervacion. Sin embargo, desde la implan-
tacion de terapias génicas modificadoras de
la enfermedad, el diagndstico se convierte en
una urgencia médica, ya que el efecto del tra-
tamiento sera mayor cuanto menos avanzada
esté la enfermedad. Por tanto, ante la sospecha
clinica de estar ante una atrofia muscular espi-
nal, se debe pedir directamente el estudio por
MLPA o qPCR del gen SMN1y SMN2 de manera
urgente para que, si se confirma, se pueda ini-
ciar precozmente el tratamiento.

4.2, Distrofia miotonica congénita tipo 1
[OMIM#160900]

La distrofia mioténica congénita tipo 1 o enfer-
medad de Steinert es un trastorno con herencia
autosémica dominante, con fendomeno de an-

©Asociacién Espafiola de Pediatria. Prohibida la reproduccién de los contenidos sin la autorizacién correspondiente.
Protocolos actualizados al afio 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/
ISSN2171-8172


www.aeped.es/protocolos

l" EP Protocc

ticipacion, debido al aumento del nimero de
copias del triplete CTG del gen DMPK situado
en el cromosoma 9qg13.3. La forma congénita
suele tener un nimero de repeticiones supe-
rior a 1000. El fenémeno de anticipacion suele
ser mayor si la transmisién es materna, por lo
que en las formas congénitas la madre suele
ser frecuentemente afecta leve (incluso no
diagnosticada). Durante la gestacion pueden
detectarse polihidramnios o disminucion de
los movimientos fetales. En el periodo neonatal
suelen presentar hipotoniay debilidad genera-
lizada. Presentan amimia facial, paladar ojival
y, en formas graves, pies en equino y contrac-
turas articulares. Existe dificultad respiratoria
y afectacion diafragmatica que requiere fre-
cuentemente ventilacion asistida. La miotonia
es excepcional en el neonato o lactante, por lo
que es recomendable estudiarla en la madre.
A largo plazo, las formas neonatales suelen
presentar discapacidad intelectual asociada.

4.3. Sindrome de Prader-Willi
[OMIM#176270]

Es un sindrome de genes contiguos, resultado
de la delecién de la copia de origen paterno del
gen SNRP, con impronta, y otros genes dentro de
la region 15g11-13. Se caracteriza por hipotonia
neonatal grave, con pocos movimientos esponta-
neos, llantoy succién débil, aunque no existe de-
bilidad muscular asociada. Presentan unos rasgos
dismorficos que pueden ser sutiles al nacimiento,
como ojos almendrados, diametro bitemporal
estrecho y pies y manos pequefos. En periodo
neonatal suelen tener dificultades para la alimen-
tacion, aunque a largo plazo tienen tendencia a
la hiperfagiay la obesidad. Asocian estatura baja,
hipogonadismo hipogonadotréfico y retraso del
desarrollo con discapacidad intelectual y trastor-
no de comportamiento en algunos casos.

s » Enfoque diagndstico del lactante hipoténico

4.4. Miopatias congénitas

Es un grupo heterogéneo de enfermedades
hereditarias del musculo, que suelen manifes-
tarse al nacimiento con anomalias estructura-
les caracteristicas de las fibras musculares. Se
presentan desde el periodo neonatal o lactante
con hipotonia periférica, debilidad muscular
proximal y retraso motor de gravedad varia-
ble. Muchas de ellas asocian debilidad facial
con o sin ptosis palpebral y afectacion bulbar
y respiratoria, y algunas presentan oftalmopa-
resia. Suelen tener sensibilidad y cognicién nor-
males. En las pruebas complementarias, la CK
puede ser normal o ligeramente aumentada, y
el EMG puede mostrar un patron miopatico. El
diagnostico y la clasificacion de los diferentes
tipos se logra con la biopsia muscular, la RMN
musculary los estudios genéticos extensos con
técnicas de secuenciacién masiva (exoma, pa-
neles de genes). Hoy en dia, su tratamiento es
sintomatico.

4.5. Enfermedad de Pompe [OMIM#232300]

Trastorno de almacenamiento del glucégeno
tipo Il, causado por mutaciones homocigotas
o doble heterocigotas en el gen de la a-1,4-
glucosidasa o maltasa acida, localizada en el
cromosoma 17q25. Tiene una herencia auto-
somica recesiva. La forma infantil clasica de
este trastorno lisosomal es la enfermedad de
Pompe, que se caracteriza por cardiomiopatia
hipertréfica e hipotonia y debilidad muscular
grave. Puede asociar macroglosia, dificultades
para la deglucion y hepatomegalia progresiva.
Las CK suelen estar elevadas. El diagnéstico se
realiza estudiando la actividad enzimatica de
los linfocitos en sangre seca, en muestras de
fibroblastos o en vellosidades cori6nicas. Es ne-
cesaria la confirmacion con estudio genéticoy
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debe hacerse diagnostico diferencial con la AME
tipo 1y la miocardiopatia hipertrofica idiopa-
tica. Existe terapia enzimatica de sustitucion.

4.6. Distrofias musculares congénitas (DMC)

Enfermedades musculares hereditarias muy he-
terogéneas. Su diagnostico se basa en criterios
histolégicos (signos distréficos en musculo) y
clinicos (de inicio neonatal o durante la infancia
precoz, antes de adquirir la marcha). Los lactan-
tes presentan hipotonia, movilidad disminuida
y retraso o estancamiento del desarrollo motor.
Son enfermedades progresivas, con frecuente
aparicion de retracciones articulares, rigidez y
deformidad de columna, insuficiencia respira-
toriay, en algunas formas, afectacion cardiaca.
Los valores de CK permiten orientar el diag-
néstico. Las formas con aumento marcado de
CK guian hacia la DMC con déficit de merosi-
na (gen LAMA2) y las distroglicanopatias, muy
heterogéneas genéticamente. Ambas pueden
asociar anomalias cerebrales y discapacidad in-
telectual (frecuente en las distroglicanopatias)
o limitarse a la sustancia blanca cerebral, sin
deterioro cognitivo (merosinopatias). La biopsia
muscular ayuda en el diagnostico detectando el
déficit de merosina o la glicosilacion andémala
de distroglicano. Las formas de DMC sin aumen-
to importante de CK no presentan afectacion
cerebral y se diagnostican frecuentemente gra-
cias a la identificacion de signos clinicos como
hiperlaxitud distal en la DMC de Ullrich (genes
COL6), rigidez espinal selectiva y fallo respirato-
rio en las selenopatias (gen SEPN1) o drop-head
en las laminopatias (gen LMNA). La resonancia
magnética muscular es muy util para confirmar
la sospecha clinica y orientar casos dificiles. El
diagndstico genético se realiza generalmente
con paneles de genes musculares o con exoma.
El tratamiento, hoy en dia, es sintomatico.
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