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RESUMEN

Las enfermedades neuromusculares son un grupo heterogéneo de patologias consideradas raras, que en su
conjunto afectan a un grupo importante de la poblacion.

Las manifestaciones clinicas son variadas sequn la enfermedad con compromiso de distintos sistemas, muchas
veces graves y generadoras de discapacidad, que pueden llevar a la muerte. Los avances terapéuticos en los Gltimos
afios han cambiado la evolucion natural de algunas de estas enfermedades mejorando la expectativa de vida. A
esto se suma el abordaje por equipo multidisciplinario, con intervenciones terapéuticas basadas en consensos
internacionales, identificando precozmente y previniendo complicaciones potencialmente modificables. Esto
representa un desafio para los equipos de salud, especialmente para el equipo de rehabilitacion para mejorar
la calidad de vida del enfermo y su familia promoviendo la inclusion escolar, laboral y social. En este articulo se
realiza una revision sobre aspectos respiratorios, nutricionales, cardioldgicos y del abordaje de rehabilitacién de
estas enfermedades.

ABSTRACT

Neuromuscular diseases are a relatively rare and heterogeneous group of disorders that, as a whole,
affect a significant part of the population. The spectrum of signs and symptoms vary with involvement
of different organs leading to disability and sometimes death. Recent therapeutic developments
changed the course of the disease and prolonged patient’s survival. In addition, multidisciplinary groups
participate in the treatment of these patients, applying international approved methodologies, for the
early identification and prevention of potential complications. Responding to these advances represent
a challenge for therapy-intervention-groups, and in particular rehabilitation teams. These aims should
be met to improve the lifestyle of patients and relatives by promoting effective education, enhance
work possibilities and social integration. In this article we review respiratory, nutritional, cardiology and
rehabilitation strategies.
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INTRODUCCION

Las enfermedades neuromusculares (ENM) son un grupo hetero-
géneo de patologias que se caracterizan por afectar el asta anterior
de la médula espinal, el nervio periférico, la unién neuromuscular
o el musculo. En su mayorfa son de origen genético, existiendo
también causas adquiridas: téxicas, inflamatorias, inmunome-
diadas, metabdlicas, carenciales. Pueden presentarse en forma
aislada o formando parte de un compromiso multisistémico.

Las ENM individualmente son enfermedades raras por su preva-
lencia e incidencia, pero en su conjunto afectan a un porcentaje
significativo de la poblacion.

Debido a la complejidad y el nimero creciente de estas enfer-
medades, anualmente se publica un resumen actualizado de las
enfermedades musculares monogénicas con alteracion primaria
del genoma nuclear. A la publicacion de 2017 donde se iden-
tifican 884 enfermedades y 492 genes, en 2018 se suman 8
variantes fenotipicas y 28 genes’.

Las ENM pueden manifestarse a cualquier edad, desde el naci-
miento a la edad adulta. La manifestacién clinica mas comun es
la pérdida de fuerzas que puede ser progresiva o intermitente.

Pueden presentar fatigabilidad, atrofia muscular, miotonia,
calambres, compromiso cardiaco, alteraciones sensitivas o
autonomicas. La debilidad determina la aparicién de problemas
secundarios, incluyendo ortopédicos (deformidades articulares),
respiratorios, deglutorios que generan discapacidad y en casos
severos pueden llevar a la muerte.

Algunas de las ENM mas frecuentes son (Esquema 1)

-Distrofia muscular de Duchenne-Becker (DMD-DMB) es una
enfermedad hereditaria autosémica recesiva ligada al cromosoma
X, causada por alteracion del gen de la distrofina. Existe debilidad
en cintura de miembros, progresiva que lleva a la pérdida de la
marcha. Las complicaciones incluyen alteraciones cardiorespi-
ratorias y ortopédicas. La historia natural de la enfermedad ha
cambiado por la terapia corticoidea?.

-Atrofia muscular espinal (AME) ligada al cromosoma 5 se
presenta con un espectro clinico amplio que va desde la tipo O
neonatal mas severa a la tipo 4 del adulto. Las nuevas terapéu-
ticas (ej: oligonucleétidos antisentido) pueden modificar la evolu-
cion de la enfermedad.

-Distrofia miotdnica de Steinert es una enfermedad hereditaria
con compromiso multisistémico, frecuente en la edad adulta con
afectacion cardiaca y respiratoria.

Esquema 1. Diagrama de las enfermedades neuromusculares mas frecuentes segun la topografia de la
afectacion la unidad motora

Mervio

Polineuropatias sensitivo motora hereditarias
Poliradiculoneuropatia adquirida

Motoneurona

Atrofia muscular espinal
Esclerosis lateral amiotrofica
Poliomielitis

Sindromes miasténicos congénitos,
Miastenia graws

Botulismo Unién Meuramuscular

Musculo

Distrofias musculares:
- Distrofinopatias DMD-BMD
Distrofias musculares congénitas
Distrofias de cintura de miembros
Distrofia tacio escapulo humeral
Distrofia de Emery Dreifuss
- Distrofia oculo faringea
Distrofia miotonica de Steinert
Miopatias congeénitas: nemalinica, centronuclear, con
cores-minicores, desproporcion congenital de fibras
Miopatias distales
Miopatias metabalicas: mitocondriales, lipidosis y
glucogenosis musculares
Miopatias inflamatorias
Otras
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