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La gran mayoría de ellas son enfermedades de origen genético, si bien 
son también parte del espectro etiológico las adquiridas: autoinmunes, 
inflamatorias o tóxicas. 

Las Enfermedades Neuromusculares se manifiestan con signos y 
síntomas secundarios al compromiso de algunos de los componentes de 
la unidad motora: la motoneurona inferior, el nervio periférico, la unión 
neuromuscular y el músculo. 



Los síntomas clínicos principales varían según la edad de presentación y el 
tipo de afectación primaria (músculo, unión neuromuscular, nervios o 
motoneurona inferior).



Enfermedades neuromusculares más frecuentes



SÍNTOMAS QUE HACEN SOSPECHAR UNA ENM

• Retraso psicomotor

• Hipotonía

• Debilidad muscular

• Trastorno de la marcha

• Caídas frecuentes

• Dificultades para subir y/o bajar 
escaleras

• Dolor muscular relacionado o no al 
ejercicio

• Dificultades para ponerse de pie desde 
el suelo

• Calambres

• …



• Las enfermedades neuromusculares son enfermedades crónicas que 

presentan una evolución variable con compromiso de otros sistemas 

además de la afectación muscular. 

• El aumento de las dificultades funcionales afecta en diferentes 

grados, según la enfermedad a la motricidad, la autonomía, la 

respiración, la función cardiaca o incluso, a la nutrición. 

• Aunque la enfermedad no tenga un tratamiento fisiopatológico específico 

sí es posible prevenir que se agrave, intentando reducir o paliar el 

impacto funcional de la disminución de fuerza muscular. 

¿Todo es el músculo?
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SISTEMA RESPIRATORIO

Los pacientes con enfermedad neuromuscular constituyen un grupo de riesgo 
importante para sufrir con frecuencia situaciones de fracaso respiratorio agudo o 
crónico. 

Desde el diagnóstico requieren un seguimiento por parte del neumopediatra para 
diagnosticar y tratar las complicaciones respiratorias, que son su principal causa de 
morbimortalidad, dentro de un contexto multidisciplinar. 

El soporte ventilatorio y la asistencia a la tos han mejorado la calidad de vida y el 
pronóstico a largo plazo de muchos de estos pacientes. 



• La aplicación de la ventilación no invasiva (VNI) como forma de tratamiento 
para la insuficiencia respiratoria, tanto aguda como crónica, ha supuesto 
una mejora fundamental en la calidad de vida y en el pronóstico vital de 
enfermedades como la distrofia muscular de Duchenne o la atrofia muscular 
espinal, variando la historia natural de las mismas.

Hull J, Aniapravan R, Chan E, Chatwin M, Forton J, Gallagher J, et al. British 

Thoracic Society guideline for respiratory management of children with

neuromuscular weakness. Thorax. 2012; 67 Suppl 1.



• Existe cierta reserva en el aparato respiratorio, por lo que los síntomas inicialmente 
pueden ser mínimos. El fracaso respiratorio no suele ocurrir hasta que la musculatura 

respiratoria ha perdido un 70-75% de su fuerza. 



EL MUSCULO EN EL APARATO RESPIRATORIO

• La debilidad de la musculatura respiratoria y una tos
ineficaz son las principales causas de la
morbimortalidad.

• El diafragma es el músculo inspiratorio más
importante, responsable aproximadamente del 70%
de la ventilación en reposo.

• La musculatura inspiratoria accesoria incluye los
músculos intercostales externos, el escaleno y la
musculatura esternocleidomastoidea.

• Los músculos espiratorios incluyen los intercostales
internos y los músculos de la pared abdominal; estos
músculos no son necesarios durante la respiración en
reposo, por las propiedades elásticas pasivas de la
pared torácica, pero son importantes para generar una
tos eficaz.



An Pediatr (Barc). 2014;81(4):258.e1---258.e17







El grado de afectación no solo dependerá de la enfermedad de base, 
sino también de la aparición de otras complicaciones neumológicas 
que agraven la insuficiencia respiratoria: 

- Exacerbaciones respiratorias por infecciones

- Neumonías aspirativas

- Reflujo gastroesofágico

- Apnea del sueño

- Enfermedad restrictiva pulmonar



• Patrón restrictivo pulmonar:  

La disminución crónica de la amplitud de la respiración en estos pacientes puede 
producir anquilosis de las articulaciones costo-esternales y costo-vertebrales, lo 

que llevaría a una rigidez progresiva de la caja torácica. 

La fibrosis de los músculos intercostales o de elementos del tejido conectivo y las 

deformidades espinales también pueden reducir la distensibilidad de la caja 

torácica. 

Con la evolución del proceso, malformaciones como la escoliosis toraco-lumbar, que 
es casi universal en estos niños va empeorando con el tiempo, y agravarán más aún 
la mecánica de la pared torácica.

• Distensibilidad: 

Cuando la enfermedad neuromuscular se inicia a edades muy precoces, se afecta la 
distensibilidad pulmonar, produciéndose un hipodesarrollo pulmonar y deformidades 
de la caja torácica precoces que disminuirán el volumen corriente. 





MANEJO

• En la anamnesis siempre preguntar por cambios en intensidad de la tos o de 

la voz, dificultad para eliminar secreciones, frecuencia de infecciones 

respiratorias, y síntomas de hipoventilación (cefalea matutina, somnolencia 

diurna, astenia, despertares con taquicardia, mal rendimiento escolar…)

• Exploración: auscultación pulmonar. Caja torácica. Escoliosis, cifosis, 

lordosis. 







AFECTACIÓN CARDIACA

La enfermedad cardiaca es una manifestación clínica habitual en 

enfermedades neuromusculares, especialmente de las DISTROFIAS 

MUSCULARES.

La gravedad no es proporcional a la afectación miopática.

Potencial gravedad por conllevar disfunción ventricular y riesgo de 

muerte súbita por arritmias malignas.    

• Miocardiopatía dilatada

• Miocardiopatía restrictivaESTRUCTURAL

• Arritmias supraventriculares

• Arritmias ventriculares 
malignas

• Muerte súbita

SISTEMA DE 
CONDUCCIÓN







AFECTACIÓN CARDIACA

Se pueden encontrar miocardiopatías dilatadas, restrictivas o alteraciones 
del ritmo cardíaco con arritmias.

Pueden ser causa de muerte súbita en estos pacientes las laminopatías, por 
mutaciones en el gen de la lamina A/C, distrofinopatías, distrofias miotónicas, 
etc

La Enfermedad de Pompe en su forma infantil precoz se acompaña como signo 
cardinal de una insuficiencia cardiaca severa y letal.

En ocasiones el compromiso significativo del ritmo cardíaco requerirá de 
marcapasos o desfibriladores de forma preventiva para evitar una muerte súbita. 



DISTROFINOPATIAS

Duchenne Becker
Cardiomiopatía 

ligada al X



La falta de distrofina conlleva fragilidad de membrana muscular, susceptible de 

daño con las contracciones musculares. La activación de proteasas contribuye 

a aumentar este daño. No se realiza adecuada regeneración llevando a 

necrosis de los miocardiocitos y reemplazo por tejido fibrograso. 

DUCHENNE

Cardiomiopatía 
dilatada (>18 a), 

precedido de 
hipertrofia y defectos 
de conducción (>10)

Arritmias ventriculares

Causa de muerte 10-
20% de pacientes 

BECKER: 

Es común la 
afectación cardiaca. 

Muerte por 
cardiopatía o arritmias 

hasta el 50%. 

Cardiomiopatía 
ligada al X

Fallo cardiaco en 
adolescentes 

varones. Mujeres 
portadoras afectación 

más lenta. 





MANEJO CARDIACO DE LAS ENFERMEDADES 

NEUROMUSCULARES

MIOCARDIOPATÍA: es una característica clínica de distrofinopatías, 
sarcoglicanopatías, enfermedades asociadas con mutaciones en la proteína 
relacionada con la fukitina. 
En distrofias musculares congénitas la miocardiopatía predominantemente es de 
tipo miocardiopatía dilatada.
La miocardiopatía hipertrófica es más infrecuente aunque puede aparecer en 
distrofinopatías (DMD, DMB) y portadores.   

• Tratamiento IECAS o β bloqueantes

Historia y EF

EKG

• Si se muestra disfunción cardiaca: Holter EKG 24 h. 

Ecocardiografía



MANEJO CARDIACO DE LAS ENFERMEDADES 

NEUROMUSCULARES

ARRITMIAS: es una características clínica de laminopatías, distrofia muscular 
de Emery-Dreifuss, distrofia miotónica

Identificar patrones de alto riesgo: bloqueo AV completo y arritmias ventriculares. 
Valorar implantación de marcapasos y desfibrilador automático implantable (DAI)

El uso de fármacos antiarrítmicos en estos pacientes es controvertido, ya que el efecto 
negativo pro-arrítmico de estos fármacos está aumentado. 
Evitar uso de fármacos que afecten a la conducción cardiaca como los antidepresivos 
tricíclicos. 











AFECTACIÓN GASTROINTESTINAL

- Estreñimiento crónico, 

fecalomas. 

- Reflujo gastroesofágico

- Dificultades para la alimentación

- Disfagia

- Malnutrición – Obesidad. 



ESTREÑIMIENTO

- El estreñimiento es un problema común del niño con 

alteraciones para la movilidad, afectando a más del 50% de los 

niños que utilizan silla de ruedas. 

- Tránsito intestinal lentificado

- Se recomienda el uso preventivo de polietilenglicol.

- Dieta rica en fibra siempre con una adecuada hidratación.



NUTRICIONAL

En las enfermedades neuromusculares, perder peso conlleva 

también el riesgo de perder masa muscular, mientras que ganar 

peso implica sobre todo un aumento de grasa. 

Para conservar un equilibrio ponderal óptimo hay que consultar al 

médico o al dietista con la finalidad de que adapte la alimentación a 

la desnutrición proteica y a las modificaciones de las necesidades 

energéticas ligadas a la enfermedad neuromuscular.



NUTRICIÓN

HIPOALIMENTACIÓN

HIPERALIMENTACIÓN

Disfagia

Dismotilidad gastroesofágica

Retraso de vaciamiento gástrico

Tiempo prolongado para 

alimentación
Necesidades calóricas 

disminuidas por menor 

consumo

Aportes aumentados



NUTRICIONAL

El IMC no es un índice apropiado en enf neuromusculares ya que 

infraestima la proporción de masa grasa respecto al resto de 

población. 

La mayoría de las ecuaciones calóricas para calcular aportes se basan en 

niños sanos, que suelen supraestimar las necesidades calóricas. 

En el consenso de manejo de la AME (2007) se concluye igualmente que el 

IMC no es útil para estimar el peso ideal de un niño con AME, pues aun 

estando por debajo en curvas percentiladas de peso y talla puede tener un 

índice normal de grasa corporal. 

En enfermedad de Duchenne se estima que las necesidades calóricas son 

el 80% de un niño sano en ambulantes y un 70% en no ambulantes .





AFECTACIÓN ENDOCRINOLÓGICA

Un hipotiroidismo y/o 

hipoparatiroidismo puede observarse en 

algunas de las miopatías mitocondriales. 

La ginecomastia, que puede ser 

asimétrica, es un signo inicial frecuente 

en la Enfermedad de Kennedy (atrofia 

muscular bulbo espinal ligada al X) en la 

adolescencia junto con dolores 

musculares y fatiga

La intolerancia a la glucosa, la resistencia a la insulina y la diabetes 

mellitus pueden ser complicaciones de la distrofia miotónica y de algunas 

miopatías, como las laminopatías y las miopatías por mutación en el gen de 

la selenoproteína (SEPN1)





AFECTACIÓN SISTEMA NERVIOSO CENTRAL

La Distrofia Muscular de Duchenne presenta un 

compromiso cognitivo variable, desde grados menores 

hasta retardo mental y conductas autistas. 

La Distrofia Miotónica se acompaña con frecuencia de 

alteraciones cognitivas variables. Gran parte de las Distrofias 

Musculares Congénitas (DMC) por defectos de la 

glicosilación de las proteínas y cuyo marcador es un déficit 

de α-distroglicano en la membrana de la fibra muscular, 

pueden presentar malformaciones de la corteza cerebral y 

cerebelo, trastornos de la migración neuronal, 

ventriculomegalias, quistes cerebelosos, entre otros. 

La DMC por déficit de merosina presenta en las imágenes de 

RM una leucoencefalopatía con alteraciones de la sustancia 

blanca e hiperintensidad en secuencias ponderadas en T2 

de las regiones subcorticales y periventriculares.



AFECTACIÓN AUDITIVA

Hipoacusia o sordera observar en las distrofia facio-escapulo-humeral de 

inicio muy precoz y en miopatías mitocondriales. 

Algunas neuropatías también pueden presentar sordera.





AFECTACIÓN ÓSEA: osteoporosis

Pérdida de masa ósea que condiciona un aumento de riesgo de fracturas 

causados por traumas menores.

El tamaño, geometría, calidad y fuerza de la masa ósea varía dependiendo de factores 
genéticos y también de otros factores como los hormonales, actividad física y nutrición. 
El calcio es un requerimiento fundamental para una adecuada mineralización ósea a todas 
las edades.   
El funcionamiento neuromuscular y el estrés sobre el aparato esquelético estimulan el 
remodelamiento óseo. 

Los periodos de inactividad, inmovilización y pérdida de masa muscular tienen un 
efecto perjudicial en el remodelamiento y densidad óseas, desencadenando 
actividad osteoclástica, producción de citoquinas y movilización de calcio. 
El sistema esquelético que no soporta peso presenta menor densidad trabecular, 
huesos largos afilados y riesgo de fracturas. 
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AFECTACIÓN ÓSEA

Enfermedad de Duchenne 20-30% de pacientes sufren fracturas

Marcadores 
bioquímicos: calcio, 
fosfato, fosfatasa 
alcalina, magnesio, 
PTH, 25OH vitD en 
sangre. Calcio, sodio 
y creatinina en orina.

Densitometría ósea

Suplementos de calcio y 
vitamina D

Reducir consumo de sodio para 
evitar calciuria

Ejercicios submáximos para 
fortalecer la masa muscular, 

como piscina, y ejercicios 
recreativos (no máximos para 
evitar daño óseo o fracturas)





SUEÑO

• Mas del 75% de niños con enfermedades neuromusculares padecen problemas de 
sueño. 

• Influyen un pulmón restrictivo con hipoventilación nocturna, el disconfort debido a 
escoliosis y/o contracturas, ajuste a aparatos de ventilación nocturna con 
mascarilla y anomalías del SNC, causando finalmente alteración del ritmo 
circadiano. 

MANEJO

• Evitar factores de disconfort

• Tratamiento con melatonina bien tolerado eficaz (aunque estudios sugieren que 
aunque disminuye la latencia inicial de sueño, se produce también un despertar 
precoz)

• Evitar en la medida de lo posible el uso crónico de antihistamínicos y BZD de forma 
crónica, ya que aunque aumentan el tiempo total de sueño, lo hacen a expensas 
de fases 1-2 de sueño, y reducción de fases 3-4, además de la tolerancia a largo 
plazo con pérdida de eficacia. 

• Tratamiento de las espasticidad y distonías. 





OTROS FACTORES DE VITAL IMPORTANCIA

FACTORES SOCIALES Y LIMITACIÓN 
DE CALIDAD DE VIDA

LIMITACIÓN 
FUNCIONAL 

ANSIEDAD

DEPRESIÓN

DOLOR



• Las enfermedades neuromusculares presentan múltiples comorbilidades en 
otros aparatos y sistemas, por lo que deben abordarse como lo que son: 

enfermedades multisistémicas. 

• Considerar en su valoración aspectos: 

Cardiovasculares

Respiratorios

Infecciosos

Nutricionales

Deformidades ortopédicas

Riesgo de osteoporosis y fracturas

Alteraciones de sueño

Y siempre: 

- Dolor (deformidades articulares)

- Limitación funcional

- Calidad de vida

- Aspectos emocionales, psicológicos y 

sociales. 



CONCLUSIONES

• Relevancia clínica y complejidad de las enfermedades 

neuromusculares

• Debemos tener en cuenta posibles complicaciones y 

afectación de otros sistemas para una actuación precoz

• Importancia de una valoración multidisciplinar



Gracias por su atención


