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Problema…

• Se han descrito numerosas patologías hasta la

actualidad.

• El conocimiento sobre cada entidad continúa en

expansión.

• Las clasificaciones de entidades previamente

conocidas han sido modificadas.



Preguntas

1. ¿Cuál es el motivo de consulta del paciente?

2. ¿Qué se debe considerar en la evaluación 

inicial de un paciente con sospecha de 

miopatía?

3. ¿Qué estudios complementarios están 

disponibles para evaluar una posible miopatía?

4. ¿Cómo se puede enfocar el diagnóstico de una 

miopatía?
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muscular

Intolerancia al 

esfuerzo y mialgias

Alteración de un 

parámetro en estudio 

complementario

Derivación para 

evaluación
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Evaluación Inicial

Interrogatorio

Síntomas

Edad de comienzo

Evolución temporal

Desencadenantes

Historia familiar

Examen físico

Evaluación de la fuerza

Inspección de la masa muscular y 

el rango articular

Búsqueda de signos particulares

Búsqueda de compromiso en sistema 

nervioso periférico y central

Búesqueda de compromiso en otros 

sistemas



HiperCKemia

Rabdomioli

sis

Debilidad

Retraccione

s

Hipermotili

dad

Miotonía

Parálisis 

periódica





¿Es hereditario?

• Historia familiar positiva, 

• Evolución indolente y crónico,

• Historia de debilidad fluctuante,

• Escápula alada,

• Compromiso diferente de músculos adyacentes o de 

diferentes partes del músculo,

• Pseudohipertrofia (pantorrillas, macroglosia…),

• Deformidades esqueléticas (paladar ojival, escoliosis, 

dislocación congénita de cadera, retracciones…).

Walters RJ. Pract Neurol 2014;0:1–11.
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Estudios

Analitica de 

laboratorio

Electromiogr

ama

RMN muscular
Biopsia de 

Músculo

Estudios 

genéticos

• Rutina general

• Biomarcadores de músculo

• Estudios específicos (serologías, 

anticuerpos, dosajes enzimáticos…) 



¿Cuál es el valor normal de 

CK?

European Journal of Neurology 2010, 17: 767–773

Los valores normales de CK sérica son suministrados por los fabricantes de la técnica…..

Bajo ULN = alta sensibilidad – Alto ULN = alta especificidad

2,5% de los individuos normales tiene 

valores superiores…..



Tipo 1: Complejo de CK-BB unida a

inmunoglobulinas - IgG.

• Detectada en personas mayores. Puede estar

asociada con enfermedades autoinmunes o

neoplasias, también puede aparecer en

personas sanas.

• Benigna en la mayoría de los casos.

Tipo 2: Polimerizada de CK mitocondrial.

• Puede estar asociada a cáncer, enfermedad

hepática o infecciones graves.

• Tiene mayor relevancia clínica y suele

indicar una enfermedad subyacente.

Electroforesis de 

Isoenzimas

Turecký, Ladislav. (2004). Bratislavské lekárske listy. 105. 260-3.











Estudios

Analitica de 

laboratorio

Electromiogr

ama

RMN muscular
Biopsia de 

Músculo

Estudios 

genéticos

• Estudio de 

conducción

• Electromiograma

• Estimulación 

nerviosa repetitiva

• Test de ejercicio 

Phys Med Rehabil Clin N Am 24 (2013) 193–207



Fournier E. 2013.



Ann Neurol 2006;60:356–

365



Ann Neurol 2004;56:650–

661

Episodio de 

Parálisis

Accesos recurrentes de paraparesia/cuadriparesia, de 

instalación rápida, desencadenada por  reposo luego de 

esfuerzo o inmovilidad prolongada,  sin otro compromiso 

neurológico asociado

Caída de > 30% CMAP luego de  TEL.

Test de 

ejercicio 

largo 

Test de 

ejercicio 

corto

HYPHOP



Estudios

Analitica de 

laboratorio

Electromiogr

ama

RMN muscular
Biopsia de 

Músculo

Estudios 

genéticos

• Secuencia T1

• Secuencia STIR

• Espectroscopía de 
31P

• Espectroscopía 1H





Estudios

Analitica de 

laboratorio

Electromiogr

ama

RMN muscular
Biopsia de 

Músculo

Estudios 

genéticos

• Técnica estándar

• Inmunohistoquímica

• Inmunoblotting

• Microscopía 

electrónica



Biopsia muscular. 

• ¿Cuándo se realiza? Ante la sospecha de patología muscular, cuando

persisten dudas diagnósticas y no se ha identificado la causa

mediante métodos no invasivos.

• ¿Qué músculo biopsiar? Un músculo clínicamente débil, pero no en

estado avanzado de afectación.

• ¿Cómo se realiza? Mediante procedimiento a cielo abierto.

• ¿Cómo se analiza? Por microscopía óptica (MO) y electrónica (ME).

Walters J, Baborie A. Pract Neurol 2020;0:1–11.



Estudios

Analitica de 

laboratorio

Electromiogr

ama

RMN muscular
Biopsia de 

Músculo

Estudios 

genéticos

• Estudio dirigido

• Panel genético

• Secuenciación 

exómica

• Secuenciación 

genómica

• Secuenciación de 

ARN



Muscle & Nerve. 2021;1–15.
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HiperCKemia asintomática 

o paucisintomática

Excluir causas fisiológicas (raza, edad, sexo, embarazo). 

Excluir actividad física extenuante (7 días de reposo).

Excluir causas sistémicas (tóxicos, trauma, endocrino…).

Repetir CK e isoenzimas (¿MacroCK?). 

adaptado de Muscle Nerve 47: 805–815, 2013

Asintomático o síntomas no relacionados 

con ejercicio

Niveles de CK > 1.5 el ULN para la edad y raza

Observar

No

EMG/ECN
Si

EMN o PNP
Neurogénico 

Miopático 

Miotonía

No diagnóstico

Evaluación inicial 

Valor de CK en reposo

Adquirido

Panel de Ac para 

miositis

RMN muscular

Biopsia Muscular

Considerar

Dosaje de AGA

Estudio metabólico (?)

RMN muscular

Estudio genético

Considerar

• Sin historia familiar

• Manifestaciones sistémicas

• Elevación persistente de CK

• Marcadores Inflamatorios

• Episodios de rabdomiólisis previos

• Intolerancia al ejercicio

• Historia familiar

• Hipertrofia focal, deformidades 

esqueléticas, retracciones, atrofias 

selectivas.

• Manifestaciones sistémicas 

Hereditario

Diagnóstico

Evaluación 

inicial

Analítica de 

laboratorio



adapatado de Nance JR, et al (2015). Muscle Nerve / Zutt R, et al (2014). Neuromuscul Disord.

Rabdomiólisis
(Elevación aguda de CK, mialgias, 

debilidad, edema muscular y/o 

pigmenturia)

Drogas/Tóxicos, Alcohol, Medicamentos, Infección/sepsis, 

Ejercicio físico extremo, Isquemia,  Síndrome 

compartimental /aplastamiento, Trastorno metabólico, 

Trastorno neurológico primario  (status epiléptico o 

distónico)

Considerar causa 

hereditaria

Si

No realizar más estudios etiológicos 

Detección temprana y tratamiento de complicaciones durante 

la fase aguda.

Estudio 

genético

Biopsia muscular  

(6 semanas luego del 

episodio)

No

Evaluación inicial

Analítica de laboratorio

Más de 1 episodio +/- Historia 

familiar +/- Historia de mialgias o 

calambres +/- Reacción a anestésicos 

+/- Hallazgos en EF

Diagnóstico

• Estudio dirigido según 

sospecha

• Panel genético

• Secuenciación exómica / 

Secuenciación genómica

- Manifestaciones sistémicas. 

- EMG/ECN

- RMN muscular

- NIFET

- Perfil de acilcarnitinas

Glucógeno/gluc

osa

Lípidos Mitocondrial Canalopatía Distrofias

Síntomas tempranos al inicar

actividad física intense o isométrica

y CK elevadas entre episodios

Síntomas aparecen luego de 

actividad submáxima prolongada, 

ayuno, fiebre o enfermedad y CK 

normal entre episodios

Manifestaciones sistémicas y 

elevación del ácido láctico

Falta de tolerancia a los anestésicos, 

e hipertrofia muscular

Elevación de CK marcada en reposo

e infiltración grasa en RMN 

muscular 



adaptado de Neurology® 2014;83:1453–

1463

Debilidad de cinturas

Adquirido Hereditario

Evaluación inicial

• Sin historia familiar

• Agudo / Sugagudo

• Manifestaciones sistémicas

Evaluación inicial

• Historia familiar

• Crónico e indolente

• Hipertrofia focal, deformidades esqueléticas, 

retracciones, atrofias selectivas.

• Manifestaciones sistémicas 

Diagnóstico

Miopatía 

Endócrina

Miopatía 

Infecciosa

Miopatía Tóxica

SLO-NM

Miopatía 

Inflamatoria

Analítica de laboratorio

EMG/ECN

Tratamiento

específico

Biopsia 

Muscular

Rash cutáneo

Síndrome AS

Sin hallazgos

MRC < 3 en fpd

Panel de 

anticuerpos

RMN muscular

Fenotipo 

Específico

Fenotipo No-

Específico

Estudio Genético

• Distrofinopatía

• Distrofia miotónica tipo 

2

• Mioaptía asociada a 

COL6-12

• RMD

Analítica de laboratorio

EMG/ECN

RMN muscular

• Estudio dirigido según 

sospecha

• Panel genético

• Secuenciación exómica / 

Secuenciación genómica

Dosaje de AGA

Considerar



Adaptado de Neuromuscular Disorders 22 (2012) 5–12

Debilidad distal

Fenotipo Específico Fenotipo No-

Específico

No Miopatía

Evaluación inicial

Continuar según 

sospecha

Polineuropatía

Enfermedad de 

motoneurona

EMG/ECN

sIBM DM1 FSHD

Biopsia 

Muscular
Estudio Genético

Diagnóstico

CK total

EMG/ECN

Detección de 

complicaciones

RMN muscular

• Estudio dirigido según sospecha

• Panel genético

• Secuenciación exómica / 

Secuenciación genómica

Sin historia familiar

Edad > 50 años

Afección de fpd y 

cuádriceps

Historia familiar (AD)

Miotonía

Debilidad facial y 

axial

Compromiso sistémico

Historia Familiar (AD)

Asimétrico

Descendente

Facio-escápulo-humeral-

peroneal

Signo de Beevor



Debilidad 

escápuloperoneal
Fenotipo Específico Fenotipo No-

Específico

Estudio Genético 

para FSHD1 

(contracción 

D4Z4)

FSHD EDMD

Historia Familiar (AD)

Asimétrico

Descendente

Facio-escápulo-humeral-

peroneal

Signo de Beevor

Historia Familiar (AD –

LX)

Retracciones 

predominantes

Miocardiopatía –

Arritmias

Lipodistrofia

Otras (CMT, SEP…)

Diagnóstico

Estudio Genético 

para FSHD 2

(SMCHD1, LRIF1, 

DNMT3B)

Estudio Genético 

para EDMD 

(AD: LMNA, SYNE1, 

SYNE2, TMEM43.

LX: EMD, FHL1) Biopsia 

Muscular

• Estudio dirigido según 

sospecha

• Panel genético

• Secuenciación exómica / 

Secuenciación genómica

CK total

Dosaje de AGA

EMG/ECN

Detección de 

complicaciones

RMN muscular

Evaluación inicial Evaluación inicial

Estudio 

Genético

CK total

Dosaje de AGA

EMG/ECN

Detección de 

complicaciones

RMN muscular

CK total

Dosaje de AGA

EMG/ECN

Detección de 

complicaciones

RMN muscular



Debilidad de músculos 

extraoculares 

(con o sin ptosis

palpebral, debilidad 

facial y bulbar)

Adquirido HereditarioEvaluació

n inicial

Evaluació

n inicial

Miastenia 

Gravis

Variabilidad

Mejoría con frío y 

reposo

Respuesta a PDG

AcRAch o MuSK

positivos

Defecto en UNM

Orbitopatía

Tiroidea

Simétrica

Compromiso 

palpebral y de 

tejido adiposo

Trab positivos

Oftalmopatía 

medicamentos

a

Exposición a drogas

Enfermedad 

sistémica

Idiopática

Analítica de 

laboratorio

Perfil tiroideo y Ac

Dosaje de AcRAch / MuSK

EMG/ECN – ENR/EMG de FU

RMN de orbitaria con 

contraste

Manifestaciones 

sistémicas

Se descartaron 

todas las causas

Miastenia 

Congénita

Miopatía 

Congénita

CPEO

DM1

GSD2

OPMD

Fenotipo no-

clásico

Dosaje de CK

Dosaje de AL

Dosaje de AGA

EMG/ECN – ENR – TEc

RMN muscular
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Variabilidad

Retracciones

IR

CK normal

Defecto en UNM

Retracciones

Facial

Deformidades

MHS

IR

CK normal

Historia 

familiar

Manifestaciones 

sistémicas

Elevación de AL

CK variable

Historia familiar 

(AD)

Miotonía

Debilidad facial y 

axial

Compromiso 

sistémico
Sin historia 

familiar 

Debilidad de 

cinturas

Espina rígida

IR

CK elevada
Historia familiar 

(AD) 

Debilidad de 

cinturas leve

Postura de 

astrónomo

Atrofia facial

Disfagia

Biopsia 

Muscular

Estudio 

Genético

Diagnóst

ico

RMN 

muscular

• Estudio dirigido 

según sospecha

• Panel genético

• Secuenciación 

exómica / 

Secuenciación 

genómica



Miopatías con compromiso axial 

predominante

BRAIN 2016: 139; 13–22

Radiaci

ón
MII SEPN1

Laminin

a A/C
GSDII GSDV RYR1

ADQUIRIDAS

HEREDITARIAS



Semin Pediatr Neurol 29:3-11 © 2019

Miopatías con debilidad generalizada



Retracciones con o sin hipermotilidad

articular

Adaptado de r e v u e n e u r o l o g i q u e 1 6 9 ( 2 0 1 3 ) 5 4 6 – 5 6 3; American Journal of Medical Genetics Part C (Seminars in Medical Genetics) 

169C:23–42 (2015).

Retracciones Retracciones mas 

hipermotilidad

Hipermotilidad

Evaluación inicial

Estudio Genético

Diagnóstico

Biopsia Muscular

• Estudio dirigido según 

sospecha

• Panel genético

• Secuenciación exómica / 

Secuenciación genómica

Historia familiar

Compromiso cardiaco

EMG/ECN - ENR

RMN muscular

Historia familiar

Compromiso cardiaco

EMG/ECN - ENR

RMN muscular



Miotonía

Adaptado de Muscle Nerve. 2020;1–15. 

No-distrófica Distrófica

Evaluación inicial

DM1 DM2

Historia familiar 

(AD)

Debilidad facial, 

distal  y axial

Compromiso 

sistémico

Historia familiar 

(AD)

Debilidad de 

cinturas

Hipertrofia de 

pantorrillas

Compromiso 

sistémico

Estudio Genético

Diagnóst

ico

Estudio Genético

EMG/ECN

Test de 

esfuerzo corto 

y largo

Evaluación 

fenotípica



Adaptado de Muscle Nerve 57: 522–530, 2018 

Parálisis Periódica

Dos o más episodios de parálisis  o un episodio más un 

episodio en familiar

Evaluación inicial

Estudio Genético Diagnóst

ico

Test de esfuerzo 

corto y largo

Evaluación 

fenotípica

Determinación de K 

pericrítico

Buscar causas 

secundarias

Hipercalemia

Hipocalemia

Normal o 

desconocido

D
e
t
e
r
m
i
n
a
c
i
ó
n
 

d
e
 
K
 

p
e
r
i
c
r
í
t
i
c
o

Analítica de 

laboratorio





Gracias por su atención.


