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83% Causas centrales  → 49% corresponde a  Encefalopatía hipóxico isquémica y 
un 15% a genopatía.   
17% causas periféricas→ destacando hipermagnesemia 68% y miopatías 21%. 

Síndrome Hipotónico 

Causas  
frecuentes 

SHRN 

La hipotonía es un signo no específico definido como una
“Disminución significativa del tono muscular o grado de
contracción que mantienen los músculos en reposo”, la cual
comprende un grupo amplio y heterogéneo de condiciones
que afectan tanto al SNC como al periférico.



Examen físico 
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Síndrome hipotónico 
1. Historia clinica

Antecedentes Prenatales, perinatales
(parto y neonatal), Familiar.

2. Localización Anátomo- funcional

Hipotonía en contexto de un cuadro sistémico,
SNC, SNP (medula, neuromuscular, muscular)

3. Plantear estrategia de estudio 

4. Definir causa específica 

Manejo general, nutrición, soporte ventilatorio y
posicionales destinadas a prevenir complicaciones
(contracturas, deformidades, etc.)

Enfoque 
Diagnostico

5. Manejo para prevenir complicaciones 



Historia clínica 



Causas sistémicas de hipotonía 

1 . Sepsis

2. Hipoglicemia

3. Hipocalcemia.

4. Hipomagnesemias 

5. Meningitis 

6 . Encefalitis neonatal

7. Error innato del metabolismo.

8. Intoxicación por fármacos debido al 

uso de la madre (opiáceos).

9. Genopatías ( sd . De George) 

Exámenes para descartar una causa 

sistémica: 

- Screening de infecciones

- Punción lumbar 

- Calcemia, glicemia, magnesemia



Hipotonía central 



Características frecuentes causas 
centrales 



Hipotonía periférica 



Hipotonía periférica 



Sd hipotónico central v/s periférico 









Enfrentamiento de lactante con Sd. 
Hipotónico 



Caso clínico: hipotonía  y mala 
alimentación 

o Una niña a término de 2.535 g
o Nace de una primigrávida de 26 años

que está en una relación no
consanguínea a las 37 + 0 semanas de
gestación por cesárea por la
presentación de nalgas.

o Las complicaciones del embarazo
incluyen preeclampsia no grave.

o Consumo materno de tabaco y
consumo previo de cocaína y heroína.

o Puntuaciones de Apgar del recién
nacido son 4, 7 y 10 a 1, 5 y 10
minutos, respectivamente.

o Dificultad respiratoria que requiere
presión positiva continua en la vía aérea.

o Desaturaciones, vómitos frecuentes,
episodios bradicardicos.

o Tiene dificultad con la alimentación oral y
retraso del crecimiento, lo que requiere
alimentación fortificada nasogástrica.

o Una evaluación adicional revela

transaminitis e hipoalbuminemia.

o Dia 46→ nuevo depósito anormal de

tejido blando en la espalda



Imágenes 

❑ Eco de cabeza día 3→ atrofia cortical leve con Expansión extraaxial del 

espacio del líquido cefalorraquídeo en el parietal derecho parasagital.

❑ RNM cerebro→ atrofia parietal bilateral leve. 

❑ RMN 8 días → hipoplasia de los lóbulos parietales posteriores, vermis inferior 

y seno transverso izquierdo

❑ El examen ocular muestra discos ópticos hipoplásicos maduros.



Ecocardiograma 

Figura 2. Ecocardiograma que
muestra un gran derrame pericárdico
y taponamiento cardíaco.

Rx torax y abdomen

Figura 1. Radiografía de tórax y abdomen
que muestra una silueta cardíaca agrandada,
opacidades pulmonares en parches
bilaterales y prominencia intersticial. Puede
observarse un patrón de gas intestinal no
obstructivo.



Al examen físico 
❑ Protuberancia 

frontal
❑ Pezones

invertidos

❑ Micrognatia ❑ Dificultad 
respiratoria 
leve 

❑ Ojos hundidos
❑ Hipotonía 

grave



Diagnostico
● Se deben realizar pruebas

genéticas.

● Se realizan paneles de prueba

para detectar trastornos

congénitos de la glicosilación

(CDG) y malformaciones

cerebrales congénitas

● El día 45 después del

nacimiento, el perfil de CDG

sugiere un diagnóstico de CDG

tipo I

Diagnostico diferencial: 
• Sepsis.

• Hipotiroidismo.

• Distrofia muscular congénita.

• Distrofia miotónica congénita.

• Trastornos congénitos de la 

glicosilación.

• Síndrome Prader-Willi

• Síndrome Noonan

• Síndrome Smith-Lemli-Opitz

• Síndrome Zellweger



La deficiencia de fosfomanomutasa 2 
(PMM2) - CDG (PMM2-CDG o CDG tipo Ia)

Características generales 

● Tienen un cerebelo subdesarrollado, rasgos
faciales distintivos, estudios de función hepática
y tiroidea elevados, convulsiones, derrame
pericárdico y trastornos de la coagulación
sanguínea.

● Aproximadamente el 20% de las personas
afectadas no sobreviven el primer año después
del nacimiento debido a una falla multiorgánica.

● Los que sobreviven a la infancia pueden tener
una discapacidad intelectual moderada y
algunos no pueden caminar de forma
independiente.

● Actualmente no existe cura y la atención se
centra en el manejo de los síntomas.

-

● Una enfermedad autosómica recesiva
● Es el tipo más común de un grupo raro de 

trastornos de la glicosilación
● Mutación genética conduce a una actividad 

enzimática anormal de PMM2 y proteínas 
glicosiladas anormalmente en órganos y 
tejidos

● fuentes estiman que la prevalencia podría 
llegar a ser de 1 en 20.000.

● Los bebés afectados pueden tener 
hipotonía, pezones invertidos, distribución 
anormal de la grasa, estrabismo, retraso en 
el desarrollo y retraso del crecimiento. 



Curso y manejo del paciente

● Drenaje pericárdico a los 50 días de vida.
● Elevaciones ST y bradicardia posterior a la extracción de liquido.
● Reanimación cardiopulmonar con retorno de la circulación espontanea.
● Los padres fueron actualizados sobre su estado critico del paciente y la

madre acepta la limitación de esfuerzo terapéutico.



Lecciones para el critico

● Aunque es poco común, la CDG debe formar parte del diagnóstico

diferencial en un bebé que presenta hipotonía y retraso del crecimiento.

● Los médicos deben considerar la realización de pruebas genéticas

confirmatorias cuando se enfrenten a hallazgos adicionales de cerebelo

subdesarrollado, pezones invertidos y distribución anormal de grasa antes

de que se desarrollen los trastornos de la coagulación y el derrame

pericárdico.

● El diagnóstico temprano de esta enfermedad autosómica recesiva es

esencial para el pronóstico, el tratamiento, el asesoramiento genético y la

planificación familiar.



Casos clínico 2  
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Caso clínico 3
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Conclusiones

- La hipotonía en el neonato debe considerarse un 
signo y no un diagnostico .
- Se recomienda enfocarse en las etiologías 
tratables 
- Aunque la lista de posibles causas de hipotonía 
neonatal es larga y poco manejable , una historia 
completa y un examen cuidadoso pueden reducir 
significativamente los diagnósticos diferenciales  y 
evaluar de manera dirigida. 
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