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Se encuentran dentro del grupo de las llamadas
Enfermedades raras: La Union Europea las define como
aquellas enfermedades, que tienen una prevalencia
de 5 casos por 10.000 habitantes.

Debido a esta baja prevalencia hay un enorme
desconocimiento de estas enfermedades.

En la UE - Hay 29 millones de afectados y tres millones
en Espana.

Dentro de las Enfermedades raras las mas frecuentes
son las ENMS




> Las enfermedades neuromusculares son un grupo de
mas de 150 enfermedades neuroldgicas.

» Con una serie caracteristicas comunes :

» Son cronicas,
» Degenerativas
» Su sintoma principal es la perdida de fuerza

» Son de transmision genética, en el 80% de los
casos, en algunas ocasiones son enfermedades
adquiridas.




> El termino” enfermedad neuromuscular” designa
alteraciones de la unidad motora , que esta formada
por : la motoneurona del asta anterior de la médula, el
nervio periférico (el axon y la mielina), la union
neuromuscular y el musculo:

> En estas enfermedades se afecta alguno de estos
componentes :

1-Cuerpo Celular .

2-Axon, nervio periférico
3-Unidn neuromuscular
4-Musculo (fibra muscular).
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>

RECONOCER/DETECTAR SINTOMAS Y SIGNOS clinicos
para poder orientar adecuadamente su estudio y
tratamiento

REDUCIR LA MEDIA EN EL DIAGNOSTICO

EVITAR LA RECURRENCIA GENETICA FAMILIAR debido
a su condicion de hereditarias, no es extrafio que
varios miembros de una misma familia estén
afectados por la misma patologia.

PREVENIR COMPLICACIONES:
> CARDIACAS
> PULMONARES
> TRAUMATOLOGICAS




DIAGNOSTICA

> 1°-EDAD APARICION DE LOS SINTOMAS GUIA

> 2°- PATRON TOPOGRAFICO DE LA DEBILIDAD MS

> 3% -TRANSMISION Y PATRONES DE HERENCIA

> 4° -DIAGNOSTICO GENETICO




NACIMIENTO

DISTROFIA MIOTONICA
CONGENITA

AME |
MIOPATIA CONGENITA

DISTROFIA MUSCULAR
CONGENITA

NEUROPATIA CONGENITA
POR HIPOMIELINIZACION

SINDROMES MIASTENICOS
CONGENITOS

PREESCOLAR

o DISTROFIA MUSCULAR

o ATROFIA MUSCULAR
ESPINAL Il Y I

o NEUROPATIAS PERIFERICAS
ADULTO
o MIASTENIA
o CMTII

o DISTROFIA MS
OCULOFARINGEA

o ALGUNAS MIOPATIAS
MITOCONDRIALES




La pérdida de fuerza si es
:Miastenia
grave.

La disminucion de fuerza

es caracteristica:
de los procesos Miopaticos
Y AME).

La disminucion de fuerza
| indica un

proceso: Neuropatico y

miopatias distales.

trastorno union
neuromuscular ,Miastenias y
Metabolicas

>

La debilidad de

es
caracteristica de la
Distrofia de Cinturas,

La debilidad de

es
tipica de la Distrofia
Facioescapulo Humeral

La debilidad muscular
la
encontraremos en la
Distrofia Muscular de
Emery-Dreifuss




> PARESTESIAS
> DEBILIDAD > DISESTESIAS
> FATIGA-FATIGABILIDAD i E\lLPcEFSmiESlA
> INTOLERANCIA EJERCICIO
> MIALGIAS
> CALAMBRES
> CONTRACTURAS
> MIOTONIA
VASODILATACION

HIPOTENSION ORTOSTATICA
DISFUNCION ERECTIL
VASOCONSTRICCION
HIPO/ANHIDROSIS
HIPERHIDROSIS

SEQUEDAD DE BOCA ,0J0OS

Su aparicion puede producirse
tanto en el momento del
NACIMIENTO , en la
ADOLESCENCIA,0 en la edad
ADULTA

YV V. V V V V V

Los sintomas varian de una
enfermedad a otra




o /FALTA DE
TONO MUSCULAR

La hipotonia, es a menudo
un sintoma de un problema
preocupante.

Los recién nacidos
hipotonicos, tienen una
postura caracteristica:
descansan con los codos y
las rodillas extendidos

o FLACIDEZ

o DIFICULTAD PARA LA
SUCCION

o POSTURAS ANORMALES

Hypotonia
(decreased
muscle tone)




INICIO ANTES DE LOS
6MESES

HIPOTONIA,

» de predomino proximal,
con movimientos distales
conservados

LLANTO DEBIL

DIFICULTAD PARA LA
SUCCION

DISMINUCION
MOVIMIENTOS
ESPONTANEOS

DEBILIDAD MS SIMETRICA.




> ADOPTA POSICIONES
ANORMALES:

» NO CONSIGUEN
SENTARSE.

» NO CONSIGUEN EL
CONTROL CEFALICO

> Enzimas musculares
elevadas, incluso normales.

» Muy frecuente alteraciones
respiratorias (neumonias).

> Riesgo de muerte subita.
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>

CON INICIO ENTRE LOS
6 Y LOS 12 MESES

SI PUEDEN LLEGAR A
SENTARSE

NO CAMINAN

CINTURA
PELVICA y TRONCO.

GANANCIA DE PESO
MINIMA

TRASTORNO DEL SUENO

NEUMONIAS POR
ASPIRACION




1

MUSCULAR SIMETRICA

> ES EL MAS FRECUENTE Y
ESPECIFICO DE TODOS
LOS SINTOMAS: PUEDE
SER PROGRESIVA O
DIFICULTAD PARA LA INTERMITENTE

ESCRITURA

> SUELEN REFERIRLO
COMO LIMITACION
FUNCIONAL

» SE DETECTA CUANDO
APARECEN
DIFICULTADES PARA LA
VIDA DIARIA:

» SUBIR ESCALERAS
> CAIDAS FRECUENTES,

» DIFICULTAD PARA
CORRER
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INICIO DESPUES 12 MESES
HASTA LA ADOLESCENCIA

SIMETRICA

DIFICULTAD PARA SUBIR
ESCALERAS

PRESENCIA DE
FASCICULACIONES




» ESCOLIOSIS SEVERA

> DIFICULTAD PARA LA MARCHA
QUE ES EN BALANCEO DE
CADERAS

> REFLEJOS ABOLIDOS

> NO HAY ALTERACIONES DE LA
SENSIBILIDAD.
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Dificultad para incorporarse

Este signo nos indica debilidad
muscular de la cintura pélvica




“TREPAN” POR SUS PROPIAS
EXTREMIDADES




> SON DISTROFIAS MUSCULARES PROGRESIVAS

DISTROFINOPATIAS

> SU PRINCIPAL CARACTERISTICA ES LA ANOMALIA EN LA
PROTEINA DISTROFINA,

> TRANSMISION LIGADA AL CROMOSOMA X

> LA TRANSMITEN LAS MUJERES Y LA MANIFIESTAN LOS
HOMBRES

> NO DAN SINTOMAS HASTA LOS 5-6 anos.




> DIAGNOSTICO HACIA LOS

6 ANOS

> LA MADRE REFIERE
TORPEZA DE
MOVIMIENTOS

> MAYOR DEBILIDAD EN
CINTURA PELVICA QUE
ESCAPULAR

> 11 ANOS EN SILLA RUEDAS
> CARDIOPATIAS

> RETRASO MENTAL




DIFICULTAD PARA SUBIR ESCALERAS




OTRO SIGNO ES LA
PSEUDOHIPERTROFIA DE
LOS GEMELQOS

POSIBLEMENTE DEBIDA A
QUE EL TEJIDO MS ES
REEMPLAZADO POR
GRASA

FRECUENTE PIES PLANOS
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>

CONTRACCION MUSCULAR INTENSA Y DOLOROSA

EN LA QUE SE PALPA UNA ZONA RIGIDA EN EL MUSCULO

SE PRODUCE DURANTE LA REALIZACION DE UN
ESFUERZOY NO EN REPOSO, COMO EN LOS
CALAMBRES

EN EL EMG NO SE DETECTAN.

DEFICIT ENERGETICO FIJACION DE ACTINA'Y MIOSINA EN
CONTRACCION CON ACORTAMIENTO MUSCULAR




DISTROFIA MUSCULAR DE . FORMA BENIGNA DE LA
BECKER DISTROFIA DE DUCHENNE

> PERSISTE LA CAPACIDAD
DE SINTESIS DE DISTROFINA
AUNQUE DEFECTUOSA

> COMIENZA A LOS 11
ANOS

MUSCULARES INTENSAS EN
LOS GEMELOS DESPUES
DEL EJERCICIO

> Tendencia a caminar de
puntillas

> Ck elevada

> Tejido msreemplazado
por tejido graso




CONTRACCION MUSCULAR PROLONGADA, QUE RETRASA LA
RELAJACION DEL MUSCULO.

DIFICULTAD PARA LA RELAJACION MUSCULAR.

DA LUGAR A UNA POSTURA ARTICULAR CARACTERISTICA, POR
LA LENTA'Y DIFICIL RELAJACION

PUEDEN REFERIRLA COMO RIGIDEZ, O TENSION MUSCULAR

MEJORA CON EL EJERCICIO REPETIDO

PRODUCE UN PATRON CARACTERISTICO EN EL EMG




o La enfermedad se inicia
generalmente durante la

adolescencia o la juventud.

o Fendmeno de anticipacion
o Cataratas

Miotonias (dificultad para
relajar el musculo
después de una
contraccion

Algunas miotonias se
agravan con el frioy
mejoran con el
movimiento

Disfagia

Afectados Ms elevadores
de los parpados, los 0jos
caida de los parpados
superiores o ptosis




o OMOPLATOS
PROMINENTES

o HAY UNA DIFICULTAD
PARA LEVANTAR LOS
BRAZOS POR ENCIMA DE
LA CABEZA,

o HOMBROS CAIDOS
HACIA DELANTE




UNA DEBILIDAD EN LOS MS DE
LA CINTURA ESCAPULAR

ESCAPULAS ALADAS SIN MOVIMIENTO

o

EN GENERAL LOS
PACIENTES DETECTAN
LA ENFERMEDAD
CUANDO SE DEBILITA
LOS MUSCULQOS DE LA
CINTURA ESCAPULAR
Y PUEDE
DEBILITARSE DE UN
LADO MAS QUE OTRO




» LOS PRIMEROS SIGNOS'Y
SINTOMAS

> CONFIRIENDO UNA EXPRESION
CARACTERISTICA:

- Sonrisa invertida.
- Mejillas hundidas.

- Ptosis palpebral (caida del
parpado).

> AL CERRAR LOS OJOS
PERMANECEN ENTRE ABIERTOS

> NO PUEDE HINCHAR LOS
CARRILLOS,

> NO PUEDEN SILBAR
> DISARTRIA




CONTRACCION BRUSCA DEL MUSCULO DOLOROSA'Y
LIMITADA EN EL TIEMPO .

SUELE OCURRIR AL ESTAR EN RELATIVO REPOSO
(ACORTAMIENTO Y CONTRACCION TONICA) .

SON DESCARGAS RAPIDAS DE LAS UNIDADES MOTORAS
EVIDENCIABLES CON EL EMG .

SUELEN SER BENIGNOS

APARECEN MAS EN PROCESOS NEUROGENQOS




NEUROPATIAS HEREDITARIAS SENSITIVO-MOTORAS

ENFERMEDAD DE CHARCOT- MARIE- TOOTH (CMT)

NEUROPATIAS ADQUIRIDAS:

» Sindrome de Guillain Barre
» Neuropatia Diabética
» Neuropatia Toxica (ALCOHOL)
» Neuropatia por Atrapamiento
> Mediano
> Cubital
> Radial
> Peroneo




>

>

>

>

ACTUALMENTE SE CONOCEN MAS DE 50 GENES
CAUSANTES DEL CMT

SE DIVIDEN EN FORMAS
> DEMIELINIZANTES
> AXONALES
» ESPINALES

CMT 1 A-F DESMIELINIZANTE AD

> MUTACIONES EN DIFERENTES GENES PMP22, MPZ,
LITAF, EGR2, NELF

> NEUROPATIA POR SUSCEPTIBILIDAD A LA PRESION

CMT 2 A-L AXONAL AD
> MUTACIONES DIFERENTES GENES

CMT 3 DESMIELINIZANTE (DEJERINE-SOTTAS)
CMT X DESMIELINIZANTE-INTERMEDIO
CMT 4 DESMIELIZANTE AR FORMA GRAVE




CAIDAS FRECUENTES

PIE CAVO-VARO

LIGERA MARCHA EN
ESTEPAJE

TEMBLOR FINO

RETRACCION TENDON
DE AQUILES

DEDOS EN GARRA

CHARCOT MARIE
TOOTH




IMPOSIBILIDAD CAMINAR
CON LOS TALONES

DIFICULTAD PARA
ESCRITURA
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ATROFIA PERONEAL

RETRACCION
TENDON AQUILES
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> Pie Cavo-Varo

» Cansancio generalizado

» Gran fatiga y debilidad después
del ejercicio

> Aumento muscular ,pseudo
hipertrofia ( el tejido muscular
es sustituido por grasa)

» Hormigueos
> Perdida de sensibilidad

> Calambres Musculares




SIGNOS EN EL ADULTO

ATROFIA MUSCULAR
INTEROSEOS

CIERTA DEBILIDAD
CAIDA OBJETOS
ATROFIA MUSCULAR
PERDIDA SENSIBILIDAD
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o FATIGA (CANSANCIO) ES UNA SENSACION SUBJETIVA DE
FALTA DE ENERGIA, APARECE EN MULTITUD DE
ENFERMEDADES.

o FATIGABILIDAD MAS ESPECIFICA DE ENMS(DEBILIDAD
MUSCULAR) QUE APARECE O EMPEORA CON LA
CONTRACCION MUSCULAR MANTENIDA O REPETIDA'Y
MEJORA CON EL REPOSO.

INTOLERANCIA EJERCICIO
FATIGA ANORMAL DESPUES DEL EJERCICIO




Herve tarminal

o Sindrome de Eaton Lambert

o Sindromes Miasténicos
congeénitos

1) ol lagu-{gatedt e Charne

A

p—

(o) MIaStenIa graV|S = Pastsynaptic membrane




MIASTENIA AUTOINMUNE

» FATIGABILIDAD MUSCULAR AUMENTADA POR LA REPETICION
DEL MOVIMIENTO

» Esuna enfermedad en la que se producen anticuerpos
contra Receptor de Acetilcolina

» La MG se presenta a cualquier edad generalmente
entre 20 y 30 anos.

> Asociada o no a timoma

» Cursa en brotes
. |
» Puede afectar a cualquier musculc




HAY QUE VALORAR S| COINCIDE CON DEBILIDAD,
FATIGABILIDAD TRAS EJERCICIO Y CON MIALGIAS SOSPECHAR
ENMS

SE RECOMIENDA REALIZAR CK EN TODOS LOS NINOS VARONES
DE MAS DE 18 MESES QUE NO CAMINEN

> LIBERACION EXCESIVA DE MIOGLOBINA POR DESTRUCCION
Ig/ICL)J\?Cc):ULAR RAPIDA (RABDOMIOLISIS) CON ORINA DE COLOR

HAY QUE PENSAR EN MIOPATIAS




La presencia de mialgias, calambres musculares,

fatigabilidad muscular desproporcionada con el ejercicio y
la emision de orinas oscuras tras ejercicio fisico.

> Recién nacido

> Aparecen en infancia o edad o infancia.
adulta e
> Déficit de
. . carnitina
> La presencia de debilidad
muscular
>
> Intolerancia y fatigabilidad _
muscular desproporcionada > Infancia o edad
con el gjercicio, adulta
_ > Doloresy
» Afectacion ocular (ptosis u calambres al

oftalmoplegia). realizar esfuerzo




o video
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CONECTA SONIDO

¡¡NECESITAMOS TU 

FUERZA!!

CONECTA SONIDO







LEE ESTE TEXTO…

Y CONOCE QUE SON LAS ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES





Fotos realizadas gracias a la colaboración de FENATPORT (Federación Nacional  de Asociaciones de Transportistas Portuarios) y  el fotógrafo Víctor Cucart



Música: Alan Silvestri







Somos como tú, pero padecemos una de las 150 Enfermedades Neuromusculares, poco conocidas, y que están dentro de las llamadas “enfermedades raras”.







Las Enfermedades Neuromusculares pueden aparecer en cualquier momento de la vida, desde la niñez a la edad adulta.







Nos hacen perder progresivamente la fuerza de los músculos; nos obliga a utilizar la silla de ruedas para poder desplazarnos, o emplear ayudas técnicas para realizar actividades básicas de la vida diaria.







La pérdida de fuerza en nuestras manos y brazos hace que nos cueste mucho sujetar un vaso o simplemente dar un abrazo.







En algunas de las Enfermedades Neuromusculares, pueden verse afectados músculos del corazón o de los pulmones, lo que significa que tenemos que utilizar  un respirador, en muchos casos, día y noche.







Nos gusta ir al colegio, al trabajo, o divertirnos con los amigos, pero muchas veces las barreras arquitectónicas nos impiden acceder o trasladarnos por falta de adaptación del mundo que nos rodea. 







Debido a la discapacidad que producen, necesitamos en muchos casos la ayuda de otra persona para realizar tareas muy simples: asearse, levantarse o cortar un filete.







Algunos, tenemos en nuestras familias a otros afectados, porque estas enfermedades son en su mayoría genéticas y hereditarias, así que en nuestras familias no es fácil salir adelante.







 El estudio genético permite evitar, en algunas enfermedades, que en la familia haya otros hermanos o hermanas afectados.







La mayoría no tenemos curación y son enfermedades crónicas y progresivas.







Que no puedan todavía ser curadas no significa que no puedan ser tratadas. El tratamiento de rehabilitación integral permite mantener más tiempo la funcionalidad de nuestros músculos y articulaciones. 

Pero tenemos que conseguir ese tratamiento a nivel estatal de forma continuada .







¡¡Yo quiero, contigo puedo !!







En España se calcula que somos unos 40.000 los afectados por Enfermedades Neuromusculares, pero nadie ha hecho un estudio epidemiológico para ver realmente cuantos somos.







¡¡¡Y SOMOS MUCHOS…!!!



*











Federación ASEM

C/Jordi De Sant Jordi, 26-28 bajos, 08027 - Barcelona

Tel. 934516544, Fax 934516904

asem15@suport.org

http://www.asem-esp.org/

Colabora con nosotros:  2100-0761-15-0200173051 







Y estamos en diferentes Comunidades Autónomas

ASEM ARAGÓN

Paseo María Agustín 26 

50004 Zaragoza

Tlfno: 976 28 22 42   Fax: 976 28 35 13 

asem@asemaragon.com



AFENMVA (asociación de familiares y Enfermos Neuromusculares de Valencia) 

Avd. General Avilés 42 bis 9

 46015 Valencia

Tlfnos: sede: 963478035 - 630632334 centro: 963638332 

afenmva@afenmva.org 



BENE (Bizkaiko Eritasun Neuromuskularren Elkartea) 

Centro Cívico Bidarte, Avd. Lehendakari Aguirre 42

48014 Bilbao 

Tlfno: 944480155 

bene@euskalnet.net



AEM (Asociación española de Miastenia) 

C/Llano de las Fuentes s/n

 14520 Fernán Núñez. Córdoba

Tlfno: 629327674 - 957 382 103 (de 10 a 14 horas) 

Fax: 957 382 103

aemiastenia@terra.es; aemiastenia@aemiastenia.org



ARENE (Asociación de Enfermos Neuromusculares de Álava) 

C/Pintor Vicente Abreu 7 B (despacho 15)

 01008 Vitoria-Gasteiz 

Tlfno: 945200836 

areneas@euskalnet.net



Asociación Española de Paraparesia Espástica Familiar (AEPEF) 

C/Algeciras 3 2ºC

 28005 Madrid 

Tlfno: 636580681 

aepef@yahoo.es; aepef@auna.com



ASEM ASTURIAS 

Avenida Gaspar Garcia Laviana, Esquina Severo Ochoa, Bloque 40, Portal 1, Bajo. 

33210 Gijón, Asturias

Tlfno/Fax 985 165 671 tlf 984.299.718 

asemasturias@hotmail.com



ASOCIACIÓN ESPAÑOLA CONTRA LA LEUCODISTROFIA 

C/ Eraso 25 bajo 28028 Madrid 

Tlfno: 912977549 Fax: 912986969 

leuco@asoleuco.org







ASEM GRANADA 

Apartado de correos 963 

18080 Granada

Tlfno: 958486074 - 610360035 - 670 785671 

asemgra@gmail.com



ASEM CANTABRIA 

Centro de Usos Múltiples "Matías Sáinz Ocejo“

Av. Cardenal Herrera Oria, 63 – Interior

39011-Santander

Tlfno. 942320579/942323856 - Fax. 942 323 609 (Cocemfe)

asemcan@yahoo.es



ASEM CASTILLA LA MANCHA 

C/Pío XII 17, bajo izq. 

45600 Talavera de la Reina. Toledo 

Tlfno: 925813968 - 639348438 

asemclm@hotmail.com



ASEM CASTILLA Y LEÓN 

C/ Batuecas, 10, 3ºD 

37500 Ciudad Rodrigo SALAMANCA 

Tlfno: 923 482 012 – 645 366 813 

asemcyl@hotmail.com



GENE (Asociación Guipuzcoana de Enfermos Neuromusculares) 

TXARA 1 / Paseo ZARATEGI 100

20015 San Sebastian 

Tlfno: 943 245 611 - 943 279 897 fax: 943 112 589

 infogene@telefonica.net



ASNAEN (Asociación Navarra de Enfermedades Neuromusculares)

C/ Doctor Gortari, s/n planta baja

31012 Pamplona

Tlfno. 637 880 508/ 948 332 637 asnaen@hotmail.com 



ASEM CATALUNYA 

C/ Montsec 20-22 

08030 Barcelona Tlfno: 932744983 

asemcatalunya@telefonica.net



ASEM C. VALENCIANA 

Av. Barón de Cárcer, 48 8. Despacho F, 

46001 - Valencia

Tlfno. y Fax 963514320 

asemcv@telefonica.net



ASEM GALICIA 

C/Párroco José Otero 6 bajos 

36206 Vigo

Tlfno: 986378001 fax: 986378001 

asemga@teleline.es



ASEM MADRID 

C/ Valdebernardo, 24, local 15, 

28030 - Madrid

Tlfno. y Fax 917737205

info@asemmadrid.org



ASENSE (Asociación Enfermedades Musculares Sevilla) 

c/ Manuel Olmedo Serrano, bloque 7 bajo derecha

 41530 Morón de la Frontera ( Sevilla)

 Tfno: 617 21 79 44

 asensevilla@gmail.com



ASENECAN (Asociación de Enfermedades Neuromusculares de Canarias)

C/ Presidente Alvear, 47

35007 Las Palmas de G. Canaria

Tlfno. 619 91 38 26 / 928 226 668

asenecan@hotmail.com









REENVIALO Y AYÚDANOS A DIFUNDIR LO QUE ES UNA ENFERMEDAD NEUROMUSCULAR



¡¡¡NECESITAMOS TU FUERZA!!!



¡¡¡GRACIAS!!!
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