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— Electroneurografia

— Electromiografia
— Estudios transmision neuromuscular

e Extension y profundizacion del diagndstico clinico
neurologico

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

e Es cuantitativa: permite determinar el tipo y grado
de lesion neurologica
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JICadda CUanNdo Se SOSPeE

midgenos o neurégenos

»Se explora:

s Actividad del musculo en reposo para detectar la presencia de actividad
espontanea que puede indicar denervacion 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)

*»» Patrén de maximo esfuerzo, que se correlaciona con las unidades
motoras que se activan



1za. Gastroc caput med s Generation of a Motor Unit Potential

Terminal Axon Branch

3un Jojomy

[ —
End-Plate Zone EMG Electrode

Muscle Fiber AP




e Indicada ante la sospecha clinica de alteracién de los nervios
motores o sensitivos

e Estimulacion vy 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
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trastornos de Ia union neuromuscular

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

e Registro de los potenciales de accion motores en el
musculo correspondiente

e Amplitud de los potenciales: numero de fibras
musculares activadas por el estimulo
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muscular aislada en un radio de 300 pum

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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— Miopatias — AME
— Neuropatias inflamatorias — Neuropatias hereditarias

— Trastornos union NM






Clinically suspected SMA

i % - Maolecular Disgnosis
Proximal predominant weakness & . . . -
Reduced or absent reflexes ) Table 1. Classification of SMA.

.
.

- e & 5 of ShdA is Sgerelated
+ Tongue fasciculations
.
.

Limb tremor {polyminmyoclonus) e o iy ~dian s
Absent family ¢ AR pattern Type nset Function Median sur

FPrenatal Respiratory failure at birth
06 months  Mewver si
Sit

Non-5g SMA?

Consider other testing - Confirmed 5q SMA
S I MG,

Sequencing of SMNT gene
Mutaticen of SMNIT

FIGURE 2. Approach o molecular diagnosis of SMA.




e Signos de pérdida axonal:
— ENG:

e Amplitud CMAP disminuida con velocidades conservadas

e Conducciones sensitivas normales

— EMG:

e Denervacion activa (actividad espontanea)
e PUM duracion y amplitud aumentadas
e Pérdida unidades motoras






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%






° VIAPS amplitud disminuaa

— Velocidades de conduccion normales
— Conducciones sensitivas normales

— EMG
e Agudo:

— Fibrilaciones y positivos después de2-3 semanas

— Pérdida unidades motoras

e Cronico: PUM duraciéon y amplitud aumentadas









— Autosomica-dominante
— Varios subtipos (CMT1A, CMT1B, CMT1C, CMTX1)

e CMT-2 (NHSMII):

— Axonal

— Cinco subtipos

e NHSMIII (Dejerine-Sotas)



CMT & HAMEN: Denrvelinating
Dominamt
CMT 1A PAP-22; 17p12
EMT 18- B, ot 1973
CMT 12 LITAF, 16p13
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CMT-OIF: (3B4; 326
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CDG1a: FARIWMD, 16p13
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Fefam's diseaze

PHARC: ABHDIY; Npll
HWSH+
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H".[“\ﬁ Visual lss: MFMZ, 1p36
HEMM + Ulcero-madilation

HEMN+ Apwia: [FRDL Tg3
HAM 3B: BSCLY; 11913
CFEOMS: TUBB3; 16g24
Probable CMT nemopaties
Sensory predominamt HARS; 5331
Mlotor-Sensory. Late: MARS; 13913

Racsunz
AR-CNT2
A Lamin A 1972
B NED; 199153
F Dl BLOT HEPE L Tgll-g2l
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Hoarssnsss GDAPL: Bg2l
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Qm WEFIND; 1p36

CMTIR: TRIND; 4531
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ERIEH + Orptic newmopaiy = Deaf
Newomvoiona: HINTL 5331
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CAIT + Tntermedinte MCY
Dominamt
CMT DA 10q24
CNT DIH: DMNAL2: 19p13
CAMTDIC: YARS: 1p35
CAITDID B, 1q2
CAT-DIE: INF2: 14932
MT-DIF: GHB4; 326
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Bvpomvelinstion: ARFGEF10; 8p23
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MT BTH: FARS; 16973
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Orther related names or disorders

o-hlsfindlac]-Cod racemass (ARATES
Brachial plexopaifin, Heraditary
Childhood onset nevrapathiss
CHE & Cramial nemve disorders
Complex climcal syndromes
Conezmita] Hypomyelnatne
EGR2: 10g21
By 1gn2
PMP-22:17p11
ARHGEF 10; 5p23
Cowrhock ATFMI: ¥g26
o Saottas (HWSN 3)
Focally foldad mvelin sheaths
CMT 4B: MTAED, 11973
[T 4B SBF2; 11pl3
[TiE EGR2; 10g21
[T —F Periaxin: 19913

Distal motor neumopatiiss (dHLD)
Sensory nemopeiites (HSN; HRAN)
Metzbalic atmormalifies
Mimifascicles & Gonadal dysgenesis
HAEH
HEN: DHH: 12912
Nlveln disorders; Fecessne
Feomrent
Brachial pleyopathy
Presars palsss (FNEE): PAP-22
Newropatin: 2 M 1
Wertical tafus: BONDIN, 2331




e ENG muy fiable:
— diagnostico de polineuropatia

— clasificacion (axonal/desmielinizante)

e Estudio neurofisiologico: de eleccion para el
diagnostico inicial

e Estudio genético soélo si se confirma una forma
desmielinizante






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 accion neuronal sensorial




		Parámetros
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		Desmielinizante



		PAMC/


PANS

		Amplitud disminuida

		Bloqueos conducción 

Dispersión temporal



		Latencias distales

		Normal

		Prolongadas



		V. de conducción

		Normal/poco alterada

		Marcadamente bajas



		Onda F

		Normal

		Prolongada o ausente



		EMG aguja

		Potenciales de fibrilación

		Actividad reposo normal





PAMC= Potencial de acción motor compuesto


PANS = Potencial de acción neuronal sensorial 
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reciente

 Puede aparecer una CK débilmente
aumentada

e EF: Reflejos miotaticos disminuidos/ausentes

e PL: I proteinas LCR



— Marcada disminucion de las velocidades de
conduccion

— Latencias distales prolongadas

— Dispersion temporal CMAPs + bloqueos
conduccion

— Ondas F ausentes o prolongadas



Motor Nerve Conduction

U n. Ulnaris

- 3 ns/d
3.8 s

Time Dist.
ms
3

5.
3.

Motor Nerve Conduction

Rn.

Medianus

5 /D T ms/D

Muifieca +]ﬁ\\;/,;_;ﬁ;ﬁﬁ4,;f4_ﬂ

Codo

Axila

Frb

N

Time

Dist.
cm

ANRLYSE

A: RAcquire
B:

C: Printout

—

Area Stinulus

mexmy mA
47,90
99,48
99,089




CV Motor Izq Tibialis ﬁgii)

_dLAT/CV. __AWP_

28 nis 18 % a3y
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Conduccion sensitiva normal
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e RM disminuidos o ausentes

e CPK normal
e LCR: 1" proteinas, sin células

 Hallazgos y valor del ENG similar al SGB






— Generalizada, bulbar u ocular

e 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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Single Fiber EMG R m. Frontalis
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|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 diagnéstico ha cambiado en los ultimos
afnos en relacion con los avances en la genética
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» Debilidad proximal
» Lordosis

» Pseudohipertrofia de pantorrillas

»CK muy elevadas

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

s+Casos con debilidad proximal y CPK débilmente elevada
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cuadro puede ser indistingui , 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




LIMB-GIRDLE MUSCULAR DYSTROPHY (LGMD) SYNDROMES 2 -

Limb girdle dvstrophies: Donyinant
14: MWyotilin; 5q31; Dnysarthria
1B: Lamin A'C; 1q21; = Cardiac
1C: Caveolin-3; 3p23; Child onsat
1D: DATES; Tq3is
1E: Desmin; 2g35
1F: THPO3; Tg32
1G: HWFPDL; 4921
1H: 3p23
Ankle contractures & Hisgh CE
Beathlam

COL&AL: 21g22

COL&AZ: 11q22

COLSAL: 2937

COL1241: 6q13
Central core: RYF.1; 18g13
Crytoplasmic body: 2924; 221 =
Distal myopathies

MDY WIATES; 5931
Emery-Drsifiiss

Lamin A'C; 1921

SYNEL; fq23

SYNEZ: 14923
Faciescapulohumeral

14: DUXH; 4935

1B: DU, 10qter

2: EMICHDL; 18pl11
WIyofibrillar (Desmin storase
MFAL: Desmin; 2g35; AD or AR,
MERIZ: CEYAB; 11922

MFRS (LAGAID 147 hvetiling 5931

LIENI4: ZASE; 10923
NIENIS: Filamin C; Tg32
NEMIS: BAGS; 109235
Conzenital: SEP1; 1p3é
Orther
MIvosin storaze: BMITYHT; 14q11
hivetomic (DRI1Y: DAPE; 19g13
WIvotomic (DRI ZHFD; 3921
Ooulopharnmesal: PABP2; 14911

Limb girdle dvstrophies: Becessive
24 Calpain-3 ;13gq13
2E: Drysfarling 2pl3
2C: y-Sarceslycan; 13g12
2D e-Sarcoelyoan; 1721
2E: f-Sarceelyoan; 4912
2F: i-Sarcoglycan; 3g33
2G: Telethonin; 17g12
2H: TRINIS2; Bq33
ALWDIDNFC ) FEFE; 1813
2T: Titin; 2q24
2K (MDDGC1): POMTI; 8934
AL AMOE: 11pl4
W (WDDGC4): Fuluting 8g31
2N (MWDDEC ) PONTI: 14924
20 (MWDDGEC3): POMGTI; 1p32
2P {NDDGECE): DAGL; 5p2l
20: Plactin 1£; Bgq24
2F.: Diesmin; 2g33
25 TRAPPC1L; 4935
2T: GMPPE; 3p21
AU (Cerebellum small): ISPD; Tp2l
MDDEC12: PONI Bpll
Cavaplin-3
Nlerosin {Laminin o)
Absent: $ig22
Feduced
Abnormal: LGMD 21
Mlvosclerosis: COLSAD; 21223
N Eyopaty —
Cardiomyopathy: DPLIS; 1g12
Contractures: TOR1AIP1; 1g23
Epilepsy: DPM2; 8934
Infant stiffvess: CRYAR; 11922
Lipodvstrophy: PTEF; 1721
NE. & Eve (2T): GMPFE; 3p2l
Cphthalmoplasia: BMIYH2; 17pl3
Trimnele tonmwe {2W): LINIS2; 2q14

Limb girdle dystrophies: X-linked
Barth: 4.5 (Tafazzins); Xpll
Beacker: Drystrophin; Xp21
Duchenne: Drystrophin; Xp2 1
Emery-Dirsifiisg

Emerin; 2g28
FHLI1: Xq26
Wmifesting camiers
Drysmophinepathy
hlvotubularin
McLeod Syndrome: X Xp2l.l;
Vacuolar
Dismon's disease: TAWP-2; Xg24
Excess Autophamy: VAIAZ]; Xg2l
WIF. & Cardisc: LANE-2; Xg24

L GAID: General features

Auscle proteims
Connective tissue
Crestrophin & associated proteins
Intermediate filanents
Neuwromuscular junction
Nuclear envelops
Strwctural & Contractile

Orther inberited nrvopathy syndromes
e-Drstroslyesn disorders (WDDGEC)
APECED:: ATRE: 21g922; Fecessive
Autophazy

Excessive: VMIADL; Xq28
Mlultisystem: CLIN3; 16pl 1; Fecessive
Crther
EBames myopathy : Dominamt
Cardiac = Myopathy
Cardiomyopathy-associated
Cardiomyopathy {7 LGADIE)
LGMD 1E: Dissmin; 2g33; Dominant
Conzemital
Mvopathies: Late-onset
hIusoular dvstrophies (WMDDGE)
Cytoplasmic body myopathies
Distal myopathies
Ehlars-Dianles: Foeceszive
THEB: 6pll
FEEFR14; Tpl4
Eamilial myasthenia svavis
FSH dyvstrophy: Dominamt
FSHD: D4E4 deletion; 4933
FEHDZ: SMICHDI; 18p11 & 4935
Glycosenoses
Glycosylation
Hyaline body: BMYHT; 1491 1; Diominant

Inclusion Body (IBMD)
Diistal =Foesp: TTI: 2q31; Dominant
IBM1: Desmin; 2q3 5; Dominamt
IBM2: GHE; 9pl2; Pecessive
IBMS: MYH2; 17pl3; Dominsant
IBMA: Tqll; Dominant
LCMD 1D DRATES; Tg3d; Dominamt
IEN = Pazet
HMERF: Titin; 2q24; Dominamt
Lirid
Mitochondrial
Wvotonic dystrophy
Cphthalmoeplesia: MYH2; 17pl3; Fecessive
Orher dystrophies
Protein surplus: CASQ1; 1923 ; Dominamt
Feducine body
Fespiratory failurs
Scapuloperonesl syndromes
Skeletal — hyopathy: Dominant
Bone fragility: MTAP; fp2l
Paeet (VCF; HNFINPAZE]; HINEINPAL)
Drysplasia
Driaphyvseal: TGFE]; 18913
Epiphyseal (COL2AS; COLSAZ; CONP)
Spheroid body (hyotilin)
Tubulsr ageresates
Tubulsr sways




» Tipicamente se asocia a contracturas (codos, cuello)

> Asocia arritmias cardiacas

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

http://neuromuscular.wustl.edu/msys/contract.html#emd



» Presentacion asimétrica (complica el diagndstico inicial)

»CPK levemente aumentada
» Diagndstico genético
»EMG no necesario en casos tipicos

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






» Debilidad generalizada, suele respetar cintura pélvica

> Cuando se inicia en nifos asocia retraso mental

> Miotonia:

»Retraso de la relajacion muscular
» Provocada por percusion o contraccion muscular
» A partir de los 5 anos de edad

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






eParalisis periddica hipercalémica
*Miotonia fluctuante

> Alteracion canales de calcio:
eParalisis periddica hipocalémica

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

*EMG fundamental para confirmar la presencia de miotonia
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s»obligatorios en las presentaciones atipicas

»EMG:
=Patron miopatico: PUMs pequenos y polifasicos

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

=Casos leves: explorar musculos paravertebrales
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Muscular dystrophies
Duchenne’s-Becker’s dystrophy
Myotonic dystrophy

Myotonic disorders/periodic paralysis
Paramyotonia congenita
Hyperkalemic periodic paralysis
Myotonia fluctuans

Congenital myopathies
Nemaline myopathy
Desmin storage myopathy
Congenital fiber-type disproportion
Centronuclear myopathy

Metabolic myopathies
Acid maltase deficiency
Myophosphorylase deficiency
Phosphofructokinase deficiency

Inflammatory myopathies




Review Article

Diagnosis of Pediatric Neuromuscular
Disorders in the Era of DNA Analysis

Basil T. Darras, MD*" and H. R Taple 1.

disorders

Rerﬂmmeﬁﬂed protocol for presumed childhood neuromuscular

From the *Neurommscular

Diepartment of Neurology;
Children’s Hospatal

Program;
Hospatal; Bos Massachusetts; "Department of
Wewrology; Harv Harvard I‘-iecﬁl School; Ba:rtucn, Massachnsetts;

‘Flectromyography Laboratory; Children's Hospital; Boston
Maszachusetts and Department of Neurology; Lahey Clmie;

Burlmgton, Massaclmsetts.

Suspected Clinical Diagnosis

Duchenne’s-Becker’'s MD
LGMD

Emergy-Dreifuss MD

FSH MD

MyD

Periodic paralysis/myotonias
Metabolic myopathies
Congenital myopathies

DM/PM

Indeterminate proximal weakness
SMA

CIDP

(GBS) AIDP

HMSNs

Neuromuscular transmission disorders

* To exclude DMD/BMD (if positive).

Diagnostic Test/Procedure

First

DNA
DNA®*
DNA
DNA
DNA
DNA

MBx
EMG/NCS
MRI
EMG/NCS
DNA
EMG/NCS
CSF analysis
EMG/NCS
EMG/NCS

" In atypical. sporadic cases with low CK values.

* Optional.
§ Not commercially available.

Second

MBx

MBx

MBx
EMG/NCS?
EMG/MNCS
EMG/NCS
DNA

MBx

MBx
RMNS
EMG/NCS
CSF analysis
EMG/NCS
DNA
EMNS

I'Tf EMG/NCSs consistent with SMA but DNA test is negative.

Third

EMG/NCST
EMG/NCST

EMG/NCS*
DNA?
EMG/NCS*
MBx/DNA
MEBEx!

Antibodies




Nuestra opinidon

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

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

e Debilidad indeterminada: siempre
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