3 M .‘(A““‘ Uty
W namon v Cala

it

Enfermedades Musculares
enka
Infancia y Adolescencia{XIV)

Orgemiasce por
| I Y
-

ot

Sarvicio do Pediatria. B. Garcla Cuartora. Jete de Sorvicks
30 y 31 de Marzo de 2617

S2in do Achos. Farts 0 corlie
“osptal Unversitro Ranan y (s

Isoripoide: BRATIETA arwvands un GIMeo Sect ok
Rocando nomise y MRcin 2 JorersnaOywion o
Derectorms:
Or. G. Lorenao Samz Nousrsiogts Intared 5. do Fodsirs
Ora. A Boenache Espornsa  Newroogis intantd 5 49 Fadsirs
Dra. S. Askarte Gycla Nouroogla Intantd 5. ds Fadstrs

8
< E
‘-p
<c
3
=
= :
Qe
OF
5
=3
= 3
oC &
o E
g@

=
oz

p=
g._?c
— B
(i




"« Hospital Universitario

12 de Octubre Madrid

Importancia de la historia clinica y la exploracién
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Facultad de Ciencias de la alud - Universidad Camilo José Cela
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Genética



Genética



Sintomas en enfermedades neuromusculares

* Debilidad

* Fatigabilidad

* Intolerancia al ejercicio
 Atrofia

* Trastornos sensitivos

* Anomalias vegetativas

* Alteraciones esqueléticas
* Lesiones cutaneas



HISTORIA CLINICA




Debilidad

*Distribucion topografica
*|ntensidad

* Patocronia

*Como lo describe el paciente
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Figur= 1: Distribution of predominant muscle weakness in different types of dystrophy

A, Duch=nn=type and Beckertype; B, EmeryDreifuss; C, limbgirdle; D, facicscapulohumarml;
E, distal, F, oculegharyng=al. Shaded=affacted areas. (Reproduced from S0 1998; 317: 929195

by permizsion of the EMJ Publizhing Group).




Fatigabilidad

* Debilidad fluctuante



Intolerancia al ejercicio

eLimitacion de un esfuerzo, en intensidad
0 en duracion, que una persona normal
podria hacer



Atrofia o hipertrofia muscular

*Distribucion topografica
*Intensidad
* Patocronia

*Suele pasar desapercibida para muchos
pacientes



Trastornos de la sensibilidad

*COmo son

*Como los siente y como los vive el paciente
*Como los cuenta

*Como los entiende el médico



Cambios vegetativos

*Minimizados por los pacientes, salvo la
impotencia coeundi

*A menudo pasan desapercibidos



Deformidades esqueléeticas

| os pacientes y sus familiares no los
consideran sintomas neurolégicos sino
ortopédicos



Lesiones cutaneas

*Sintomas frecuentemente vergonzantes, por
su caracter antiestetico

*Se ocultan o se minimizan



..V la genética
*Muchos trastornos neuromusculares son
hereditarios
*Consanguinidad conocida o probable
* Antecedentes familiares
*Fallecimientos precoces
*Paternidad alternativa



EXPLORACION CLINICA



Fuerza
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Atrofia muscular
(e hipertrofia)
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Movimientos anormales




Trastornos esqueléticos vy
alteraciones en la piel y
faneras
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Nervios hipertroticos









Sintomas y signos clinicos en los
trastornos neuromusculares

*Son pocos, pero muy variables y ricos

*Nos orientan siempre hacia un diagnostico
correcto

*A veces soportan por si solos el diagndstico






