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Trastornos neuromusculares

* Procesos patologicos derivados de la afectacion
de los componentes de la unidad motora:

s*Motoneurona del asta anterior de la médula
s*Nervio periférico (el axon y la mielina)
**Unidn neuromuscular
s*Musculo




Estudio neurofisiologico: “EMG”

Diferentes técnicas utilizadas en el estudio funcional
del sistema nervioso periférico

— Electroneurografia

— Electromiografia

— Estudios transmision neuromuscular

Extension y profundizacion del diagnaostico clinico
neurologico

Mas sensible que la EF: permite descubrir
alteraciones subclinicas o insospechadas

Es cuantitativa: permite determinar el tipo y grado
de lesion neurolodgica



Electromiografia (EMG)

» Registro de la actividad bioeléctrica generada por el musculo
mediante un electrodo de aguja

»Cuando se sospecha la presencia de trastornos miégenos o
neurogenos

»Se explora:

s Actividad del musculo en reposo para detectar la presencia de actividad
espontanea que puede indicar denervacién o lesion primaria del musculo,
o trastornos irritativos

s Actividad electromiografica durante la activacion voluntaria del musculo
para valorar las caracteristicas de los potenciales de unidad motora (PUM)

*» Patréon de maximo esfuerzo, que se correlaciona con el nimero vy las
caracteristicas de las unidades motoras que se activan
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Electroneurografia (ENG)

 Estudios de conduccion nerviosa

* Consiste en estimular un nervio motor, sensitivo o mixto y
registrar el potencial generado a una cierta distancia

Indicada ante la sospecha clinica de alteracion de los nervios
motores o sensitivos

Estimulacion y registro pueden hacerse con electrodos de
superficie o de aguja (mayor tendencia a utilizar los
electrodos de superficie)

*¢* Respuesta F: Respuesta recurrente de las motoneuronas alfa
del asta anterior de la médula ante una estimulacion de su
axon motor periférico. Permite explorar la conduccion
nerviosa motora en los segmentos proximales de los nervios



Electroneurografia (ENG)
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Transmision neuromuscular:
Estimulacion repetitiva

Estudio neurofisiologico mas especifico en el dx de los
trastornos de la union neuromuscular

Estimulo supramaximo (que activa todas las fibras
nerviosas) sobre un nervio motor con un tren de
descargas

Registro de los potenciales de accion motores en el
musculo correspondiente

Amplitud de los potenciales: numero de fibras
musculares activadas por el estimulo



Estimulacion repetitiva normal

Decrement Test L n. Medianus

SM/D - - - - - - - o o . - . 2ms/D|ANALYSE

A: Acquire
A A A AN L L L
YoYaY4aYe™ <. . . . |B: Rccept
C: Printout
Pot. No|Amplitude| Area STIMULATION:
11 12.8 n¥ | 33.5n¥ms {Int,: 15.58 mB
Rate: I H:
Decrement [Decrement
¢ 8 2 % |Accepted: @
3 A% 3%
4 B 3%
Meas 3 B % 4 % |Train started
] 87 4 % lats13:56:3
9 A% 4 7 13:56:41
= $ DANTEC




Transmision neuromuscular:
EMG fibra aislada

Registro selectivo del potencial de accion de una fibra
muscular aislada en un radio de 300 um

Aporta informacion detallada de la fisiologia de |la UM
Se puede explorar cualquier musculo

Se realiza mediante activacion muscular voluntaria
leve y mantenida (también puede hacerse con
estimulacion)

Permite el analisis del comportamiento y relacion
entre si de 1, 2 o mas fibras pertenecientes a la
misma UM
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Debilidad muscular

e Aguda/subaguda * Cronica
— Poliomielitis™ — Distrofias musculares
— Miopatias — AME
— Neuropatias inflamatorias — Neuropatias hereditarias

— Trastornos union NM



Trastornos neuromusculares

* Procesos patologicos derivados de la afectacion
de los componentes de la unidad motora:

*s* Motoneurona del asta anterior de la médula
**Nervio periférico (el axon y la mielina)
**Unidon neuromuscular
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Atrofia muscular espinal

 AME lll: Enfermedad de Kugelberg-Welander
— Debilidad proximal entre 2-14 anos de vida
— CK levemente elevada
— Defecto cromosoma 5q11-13

Clinically suspecied SNLA

: . o o Maolecular Diagnosis
*  Proximal predominant weakniess . ‘e . —
* Reduced or absent reflexes 95% of S is Sq-related Table 1. Clas=ification of SMA.
+ Tongue fasciculations ) s T
* Limb m-.mm (polyminmyoclonus ) | "'"L-J:-_-: :'I" cet | u I-h:[i:\llﬂ h—"Eﬂlal" .Jl.JI"-."i'."Hl-
+ Absent family history or AR pattern [ ’
0l = S  Tailire it Vilaadso
SMN1 Delction testing | . 0 Prenatal Respiratory failure at birt! Wesks
e g 1 6 months MNewver sit =1 years
HOomaEyous deledwn
Presentn 95% of5q SMA 2 <18months Sit .25 years
r; 1L S e g o] in - = F o Fa +
Non Sq SMA? i.\u [ B months I r ambulaton, Lt
No SMNI dosage testing 4 U Wears Ambulatory Adult
Consider other testing Confirmed 5q SMA
modalities such as NOS/EMG, Heterozygous deletion?
creatine kinase, imaging l *Natural history may vary depending on supportive inferventions.
Yes
Mo Sequencing of SMNT gene | Yes
Mutaticen of SMNIT?

FIGURE 2. Approach o molecular diagnosis of SMA.



Atrofia muscular espinal: EMG

* Nifno con debilidad proximal y CK débilmente elevada:
delimita las posibidades y orienta el diagnostico

e Signos de pérdida axonal:
— ENG:

* Amplitud CMAP disminuida con velocidades conservadas

 Conducciones sensitivas hormales

— EMG:

* Denervacion activa (actividad espontanea)
 PUM duracién y amplitud aumentadas
* Pérdida unidades motoras
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Poliomielitis

Enterovirus. Erradicada en nuestro medio (vacunacion)
Aprox. 0.2%: enfermedad paralizante a los 2-3 dias
Debilidad aguda, asimétrica, mas proximal, mas MMI|
Atrofia muscular a las 2-3 semanas

Mejoria en semanas-meses

Debilidad residual en el 60-70% de los casos

Mortalidad en ninos: 2 al 5%






Poliomielitis: EMG

* Hallazgos mas tempranos a los 7-10 dias

— Pérdida selectiva de axones motores
e CMAPs amplitud disminuda

— Velocidades de conduccidon normales
— Conducciones sensitivas normales

— EMG
* Agudo:

— Fibrilaciones y positivos después de 2-3 semanas

— Pérdida unidades motoras

e Cronico: PUM duraciéon y amplitud aumentadas



Patron de esfuerzo
Actividad espontanea




Trastornos neuromusculares

* Procesos patologicos derivados de la afectacion
de los componentes de la unidad motora:

**Motoneurona del asta anterior de la médula
**Nervio periférico (el axon y la mielina)
**Unidon neuromuscular
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Neuropatias hereditarias: NHSM

e CMT-1 (NHSMI):
— Desmielinizante
— Autosomica-dominante
— Varios subtipos (CMT1A, CMT1B, CMT1C, CMTX1)

e CMT-2 (NHSMII):
— Axonal
— Cinco subtipos

* NHSMIII (Dejerine-Sotas)
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Neuropatias hereditarias: NHSM

Test genéticos disponibles sélo para algunas
formas (CMT1, algunas formas de HMSNIII)

ENG muy fiable:
— diagnostico de polineuropatia
— clasificacion (axonal/desmielinizante)

Estudio neurofisiologico: de eleccion para el
diagnostico inicial

Estudio genético solo si se confirma una forma
desmielinizante






Neuropatias hereditarias: NHSM

Parametros Axonal Desmielinizante
PAMC/ Amplitud disminuida Bloqueos conduccion*
PANS Dispersion temporal™
Latencias distales | Normal Prolongadas

V. de conduccion | Normal/poco alterada Marcadamente bajas
Onda F Normal Prolongada o ausente
EMG aguja Potenciales de fibrilacion | Actividad reposo normal

PAMC= Potencial de accion motor compuesto
PANS = Potencial de accidén neuronal sensorial




Motor Nerve Conduction
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Neuropatias inflamatorias agudas:
Sdr. Guillain-Barré

Cuadro de debilidad agudo y doloroso

Sindrome viral respiratorio o gastrointestinal
reciente

Puede aparecer una CK débilmente
aumentada

EF: Reflejos miotaticos disminuidos/ausentes

PL: I proteinas LCR



Neuropatias inflamatorias agudas:
Sdr. Guillain-Barré

* ENG: Da el diagnostico, incluso cuando no hay
sospecha clinica—> PNP desmielinizante**

— Marcada disminucion de las velocidades de
conduccion

— Latencias distales prolongadas

— Dispersion temporal CMAPs + bloqueos
conduccion

— Ondas F ausentes o prolongadas



Sdr. Guillain-Barré: Bloqueos de conduccion
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S5e¥/d - - - - Fms/D|Segn. Time Dist. CV Sm¥d - - - - 3 ms/D
L 300 ws| no. ms A m/s R | I
n (R: 3.4 3.8
v ¢-1 5.1 24.9 47.8
— 3-2 1.9 19.8  48.7
N L 4-2 3.0
5-4 n.8
- 8.8
L w7 . . . . |Site Lat. Amp, Area
L \\4"“’_—' no. ns nY ERLY
o . 1: 3.4 9.5 27,4
2 B.5 6.8 21,6
L 3 12,4 A 16.9
- Motor N Cond . Medi
__Ir_,df \f‘-_,_w ‘ otor Nerve Conduction R n., Medianus
o 5 w0 - - 5 ms/D|{Segm. Time Dist. CV ANALYSE
e igﬁl QSB EmS m’s
~o -1 5.4 23.5  46.0|A: A
Muiieca J\\‘J._H-ﬁ.-ﬁ‘_w 320 48 155 o ow
o , éi 13.9 gg a.@ B:
Codo o /N - B.o C: Prinsout
L . . . |Bite Llat. Amp. Area Ctinulus
Axil AP mga "‘2?"? 4?9%
xiia H . 7 . f
— 2r 9.1 4.7 16.9 99, ¢
Bo13.9% 14k 6@ B
Erb 4 8.8+ B.8° 1.27  99.08




Sdr. Guillain-Barré: Dispersion temporal

CV Motor | Izg. Tibialis - Oﬁgifg

Reg: Abd. 1 2 mv/D 5 msiD
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3 BMA L 46 06 3.4 353
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Conduccion sensitiva normal




Sdr. Guillain-Barré: abolicion ondas F
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Neuropatia desmielinizante inflamatoria cronica:
CIDP

* Poco frecuente en ninos

* Debilidad lentamente progresiva, sin dolor

e RM disminuidos o ausentes
e CPK normal
* LCR: " proteinas, sin células

* Hallazgos y valor del ENG similar al SGB



Trastornos neuromusculares

* Procesos patologicos derivados de la afectacion
de los componentes de la unidad motora:

s*Motoneurona del asta anterior de la médula
**Nervio periférico (el axon y la mielina)
**Unién neuromuscular

s*Musculo




Miastenia gravis

* MG adquirida: mas frecuente en edad juvenil

— Debilidad aguda, indolora

— Generalizada, bulbar u ocular

* Sindromes congénitos: dan la cara en la
infancia temprana
— Hipotonia generalizada
— Debilidad fluctuante
— Llanto y succion débiles
— Distrés respiratorio y apnea
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Miastenia gravis: EMGFA

Single Fiber EMG
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Sdr. Eaton-Lambert

* Extremadamente raro en ninos

* Debilidad proximal

Decrement Test
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Trastornos neuromusculares

* Procesos patologicos derivados de la afectacion
de los componentes de la unidad motora:

s*Motoneurona del asta anterior de la médula
**Nervio periférico (el axon y la mielina)
**Unidn neuromuscular

**Mdusculo

MOTORA



Miopatias

» Espectro de enfermedades que afectan a musculo
» Excluye afectaciones del SNC o el resto de estructuras de la UM

»En ninos pueden producir una variedad de sintomas aparte de
la debilidad

»Hallazgos comunes en el EMG: Alta sensibilidad, pero no
diferencia unos cuadros de otros:

="PUM pequenos y polifasicos
=Patron de esfuerzo con reclutamiento precoz

»El valor del EMG en el diagndéstico ha cambiado en los ultimos
afnos en relacion con los avances en la genética



Miopatias: EMG

Der. Deltoideus post ,.»_. 4#—— e 4 i |

—4 e b e e

i i M e
_J 500V
10ms
Amp Dut Area Poli
Miisculo #| oV rel.SD <min >mix| ms relSD <min >méx|uVms relSD <min >mdx| %

Der. Delioideus post (28| 290 21 6 O[@OC49 10, 0/165 - - |1l



Distrofia muscular de Duchenne-
Becker

» Distrofinopatias

» Recesivas. Cromosoma Xp21.2-p21.1
» Debilidad proximal

» Lordosis

» Pseudohipertrofia de pantorrillas

»CK muy elevadas

»Presentaciones atipicas muy poco frecuentes
»Metodos de diagndstico genético disponibles
»EMG puede no ser esencial para el diagnostico

s+ Casos con debilidad proximal y CPK debilmente elevada






Distrofia muscular de cinturas

> Autosomica dominante o recesiva

»AR: Inicio mas precoz, mas rapidamente progresiva, CK alta. El
cuadro puede ser indistinguible de la DMD-B, con funcion

cognitiva normal

»AD: Presentacion mas tardia, progresion mas leve. Menor
elevacion CK

> Dx:

1. Estudio genético distrofinopatias
2. Biopsia muscular con técnicas especificas
3. EMG: En pacientes con aumento solo leve de CPK



Distrofia muscular de cinturas
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Distrofia muscular de Emery-

Dreyfuss
»Varios subtipos. AD, AR o ligado a X

»Inicio en la adolescencia o edad adulta. Lentamente progresiva
» Debilidad muscular de distribucion humeroperoneal

» Tipicamente se asocia a contracturas (codos, cuello)

» Asocia arritmias cardiacas

»EMG no esencial para el diagndstico en las presentaciones
tipicas de formas para las que hay test genéticos

http://neuromuscuIar.wustl.edu/msys/contrEEt.html#emd



Distrofia facio-escapulo-humeral

» Autosdmica dominante

» Debilidad muscular facial y escapulo-humeral (o peroneal)
» Presentacion asimétrica (complica el diagndstico inicial)
»CPK levemente aumentada

» Diagnodstico genético

»EMG no necesario en casos tipicos

»No es infrecuente ver estos pacientes por sospechas de
plexopatias/mononeuropatias: EMG dirige el diagndstico



Distrofia facio-escapulo-humeral




Distrofia miotonica

» Edad de aparicion depende del nimero de repeticiones

» Debilidad musculos craneales: facies tipica, mas evidente en
ninos mayores. No afecta musculatura extraocular

» Debilidad generalizada, suele respetar cintura pélvica
»Cuando se inicia en niflos asocia retraso mental

» Miotonia:

» Retraso de la relajaciéon muscular
» Provocada por percusion o contracciéon muscular
» A partir de los 5 afos de edad

»EMG: Descargas miotdnicas
» Patrén y sonido caracteristicos
»No patognomonicas



Distrofia miotonica




Miotonia-Paralisis periddicas

» Otras enfermedades que cursan con miotonia (clinica y EMG):

» Alteracion canales de sodio:
*Paramiotonia congénita
*Paralisis periddica hipercalémica
*Miotonia fluctuante

> Alteracion canales de calcio:
*Paralisis periddica hipocalémica

» Alteracion canales de cloro:
*Miotonia congénita (Thomsen, Becker)

*EMG fundamental para confirmar la presencia de miotonia



Miotonia congénita

Decrement | Der. Abd pollicis brev - 69379  10-11-11
10 mV/D 5 ms/D

10:21:27 3 Hz | 10:22:25 3 Hz | 10:53:51 3 Hz |10:54:19 30 Hz [ 10:54:45 30 Hz

14.6 mV 3% | 14.2 my -1 % [13.7 mV 1% |13.7 mV 1% 8.0 my -6 %
426 mms -12% |43 4mims 5% |47.6 mims  -11 % W 3 mvms  -19 %
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Miopatias inflamatorias

»Mediadas inmunoldgicamente
»No siempre presentacion tipica (cambios dermatolégicos, T 1 CK)

»EMG £ biopsia muscular: esenciales para el diagndstico
s*obligatorios en las presentaciones atipicas

»EMG:
"Patron miopatico: PUMs pequenos y polifasicos

=Reclutamiento precoz
»Actividad espontanea (fibrilaciones, positivos, DRC...)

=Casos leves/proximales: explorar musculos paravertebrales



Miopatias inflamatorias

|
MWMMWWWWWWMWWMW% \\ Wmmwwwmvw’\ JWNWNMMWMWW%WM \ |t J\"’W

WMMWWMWMWWMWW%WMVM \Wﬂw“MWWWWWWWWMkaW [R—
\‘ , \
WWWWWWWWWWWWWM \ T”\WWWWMn e AT gt BT i o b, | e
| |
MMMMW,WWWAWMWWWW M\ \ (o o A AT 2 PR g s st R ”““ww-«\ ‘Vf

\
MWW&W@MMMWWWWM\MW%WMWWMMM\ LWMWWMWMW\WWWMMWWW [ vy

|zq. Flex dig superfic [ S 1Y B fo———— Y TN —

J 500UV

10ms



Resumen miopatias

Muscular dystrophies

PUMS: Duchenne’s-Becker’s dystrophy
. - : .. Myotonic dystrophy
Amplltl’!d dl_smlanI_da Myotonic disorders/periodic paralysis
*Duracion disminuida Paramyotonia congenita
*Polifasicos Hyperkalemic periodic paralysis

Myotonia fluctuans

*Patron de maximo esfuerzo;  Congenital myopathies
'Baja amplitud Nemaline myopathy

Desmin storage myopathy

Anormalmente répldo Congenital fiber-type disproportion
.. , Centronuclear myopathy
*Actividad espontanea ‘ Metabolic 111}-'0]JaT11rie; i
Acid maltase deficiency
Myophosphorylase deficiency
Phosphofructokinase deficiency
Inflammatory myopathies



¢Hay que hacer EMG? ¢{Cuando?

Review Article

Diagnosis of Pediatric Neuromuscular
Disorders in the Era of DNA Analysis

Basil T. Darras, MD*" and H. Rovden Jones, Jr, MD™

LELDIWFL WTL 2

med childhood neuromuscular

From the *MNewromuscular Program; Department of Neurclogy;

Childven’s Hospital: Boston, Massachusetts; "Department of
Wewrclogy; Harvard Medical School; Boston, Massacthmsatts;
*Electronmvography Labomtory; Clhuldren’s Hosmital, Boston,
Maszachusetts and Department of Neurology; Lahey Clmie;
Burlmgton, Massackmsetis.

Diagnostic Test/Procedure

Suspected Clinical Diagnosis First Second
Duchenne’s-Becker’'s MD DNA MBx
LGMD DNA®* MBx
Emergy-Dreifuss MD DNA MBx
FSH MD DNA EMG/NCS?
MyD DINA EMGNCS
Periodic paralysis/myotonias DNA EMG/NCS
Metabolic myopathies MBx DNA
Congenital myopathies EMG/NCS MBx
DM/PM MRI MBx
Indeterminate proximal weakness EMG/NCS FEMNS
SMA DNA EMGMNCS
CIDP EMG/NCS CSF analysis
(GBS) AIDP CSF analysis EMG/NCS

EMG/NCS DNA
EMG/NCS RMNS

HMSNs
Neuromuscular transmission disorders

* To exclude DMD/BMD (if positive).
" In atypical. sporadic cases with low CK values.
* Optional.
§ Not commercially available.
If EMG/NCSs consistent with SMA but DINA test is negative.

Third

EMG/NCST
EMG/NCST

EMG/NCS?
DNA?
EMG/NCS?
MBx/DNA
MBx!

Antibodies



Nuestra opinidon

Polineuropatias hereditarias: siempre (y lo 19)
Polineuropatias inflamatorias: siempre (+PL)
Trastornos transmision NM: siempre (y lo 19)
Miopatias inflamatorias: Siempre (+biopsia)
AME: Si la presentacion no es tipica
Miopatias hereditarias:

— Si es necesario confirmar la miopatia
— No valido para determinar el tipo

Debilidad indeterminada: siempre



Gracias




