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Sindrome Hipotonico

Causas 83% Causas centrales = 49% corresponde a Encefalopatia hipdxico isquémicay

cocientes unidYagenopatia.
f SHRN 17% causas periféricas—> destacando hipermagnesemia 68% y miopatias 21%.
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Posicién de rana: posicion supina con
rotacion externa y abducciéon marcada de
las extremidades en reposo. Se mantiene
en extension en vez de flexion.

Suspension horizontal o signo de Ia “U™
caida pasiva de cabeza y exiremidades
formando una U invertida al levantario
horizontalmente.

Traccioén ventral: al tratar de sentar al
lactante traccionando desde los brazos, la
cabeza cae hacia atras.

Suspension vertical: al levantar al recién
nacido desde las axilas, este se desliza
entre las manos del examinador




Signo de la bufanda: al traccionar una
extremidad superior al lado contralateral,
el codo cruza la linea media.

Hiperlaxitud: frecuentemente asociado a
hipotonia. Destaca abduccién de caderas,
aumento de dorsiflexion de tobillos,
hiperpronacion del pie, posicién de W al
estar sentado y genu-recurvatum.




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

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

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

Enfoque
Diagnostico




Historia

Caracteristicas

PRENATAL

Maternas:

* [nfeccion matemna (Rubeola, CMV, Herpes
simple, entre otros)

» Exposicién a teratGgenos

* Patologias matemnas previas (Diabetes
mellitus, epilepsia, lupus, hiperlaxitud
articular, miastenia, miotonia, entre otros)

» Antecedentes de abortos a repeticion

» Edad avanzada matema (aneuploidia)

* Diabetes gestacional

« Antecedentes de patologlas neuromusculares

« Fdad paterna avanzada (aumento de mutaciones de nowo)
« Consanguinidad

« Muertes de lactantes

PERINATAL

Parto:

Neonatal:

« Presentacion andmala

+ Parto multiple

« Trauma durante parto

« Infeccién materna al momento del parto
+ Anestesia matema

« Hipoxia
+ Alteraciones metabaolicas (g: acidosis,
hiperamonemia, hipoglicemia, entre otros.)

+ Alteracion succion/deglucion D
« Necesidad de apoyo ventilatorio
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Causas sistémicas de hipotonia

1. Sepsis

2. Hipoglicemia

3. Hipocalcemia.
4.
5

6

7

Hipomagnesemias

. Meningitis
. Encefalitis neonatal
. Error innato del metabolismo.

Intoxicacion por farmacos debido al

uso de la madre (opiaceos).

9.

Genopatias ( sd . De George)

Examenes para descartar una causa
sistémica:
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Hipotonia central
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Diagnéstico

Trisomia 21

Sindrome Prader-Willi

Sindrome de Williams

Acondroplasia
Trisomia 18

Trisormia 13

Sindrome de Angelman

Espectro MECP2

Enfermedades peroxisomales

Clinica

Perfil facial plano, fisuras palpebrales oblicuas, epicanto, pliegue palmar transversal, clinodactilia
del quinto dedo, cardiopatia congeénita.

Retraso global del desarrollo, caracteristicas faciales distintivas (estrechamiento bitemporal,
ojos almendrados, estrabismo, labio superior delgado), baja estatura, hipoplasia genital, retraso
crecimiento en periodo lactante, luego en infancia hiperfagia y obesidad.

Rasgos faciales distintivos como el hipertelornismeo, filtrum largo, boca ancha, micrognatia,
estenosis aortica.

Prominencia frontal, acortamiento rizomiglico.

Restriccion del crecimiento intrauterine, occipucio prominente y estrechamiento bitemporal,
paladar ojival, micrognatia, ufias hipoplasicas, pie de balancin.

Talla baja, holoprosencefalia, labic leporino / paladar hendido, anomalias congénitas multiples.

Retraso global del desarrollo, microcefalia adquirida, convulsiones, prognatismo,
hipopigmentacion cutanea.

Microcefalia adquirida, convulsiones, esterectipias, regresion del desarrollo, predominio
femenino.

Disfuncidon hepatica, convulsiones, cataratas, atrofia retiniana, pérdida de la audicion,
condrodisplasia punctata, fontanela anterior amplia, perfil facial plano.
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Hipotonia periféerica

Tabla 4. Caracteristicas distintivas de principales causas de sindrome hipoténico periférico
segun localizacion

Localizacion Diagnostico Caracteristicas Distintivas
1. MOTONEURONA
Atrofia Espinal Atrofia muscular espinal 5q Hipotonia periférica con debilidad proximal, ausencia ROT,

2. NERVIO PERIFERICO

Polineuropatias

3. UNION NEUROMUSCULAR

Sindromes Miasténicos

Polineuropatias hereditarias
Sensitivo-Motoras/Espectro Charcot-
Marie Tooth

Sindromes Miasténicos Congénitos

fasciculaciones linguales e indemnidad cognitiva.

Hipotonia periférica con debilidad distal, atrofia, pérdida de
sensibilidad y disminucion de reflejos osteotendineos.

Debilidad periférica, llanto y succion débil, ptosis, debilidad
facial y artrogriposis.



4 MUSCULD

Hipotonia periférica leve-severa, insuficiencia respiratoria

Miopatias Congenitas Miopatia Centronuciear cuando es severa, macrocefalia y aracrnodactlia
Miopatia Memalinca aHri\tFi:.c:::Da:,la periférica, debibdad facial, escoliosis y contractura
Miopatia central core/muldminicore iﬁgﬂgﬁjﬁ?ﬁﬂ;ﬁfrﬁzléﬁ?:rai SColosE,
Distrofia Muscular Distrofia muscular congénita tipo 1A ?A??Jig%ﬁ:;”: :&Eﬁ;;’ggﬂz ;?:tgi?:;aiia an
Congenita (MDCLA)

Distrofia muscular relacionadas a
colagenao VI Ullrich/Bethlem

Distrofia muscular con espina rigida
[SEPN1)

Distrofia relacienada a
u-Distroglicano

Distrofia relacionada a RYR-1

Distrofia relacienada Lamina A/C

resonancia magnetica.

Hipotonia, contracturas en articulaciones proximales
ouelnides, hiperdaxitud, torticols, citoescolinsis.

Hipotonia axial, rigidez espinal progresiva y escalicsis.

Hipotonia mixta, elevacion de CK, anomalias oculares,
trastomos de la migracion neuronal, hipopliasia tronco
cerabral quistes cerebelosos.

Hipotonia congénita, escoliosis significativa precoz,
oftalmoplejia.

Dropped head syndrome, COMpPromisa escapuloperonso,
perdida iemprana o ausencia de deambulacicn.

Distrofia mictonica

Distrofia miotSnica congénita

Hipotonia periférica, diplejia facial, lanto y succicn débil,
retraso del desarrollo psicomotor, histora familiar materna
de debilidad facial. miotonia. contracturas. diabetes tipo 2y

b arakac
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Sd hipotonico central v/s periférico

Central

* Posturas anormales

* Conwulsiones

* Hiperreflexia

* Poca reactividad y contacto

* Debilidad
* Arreflexia

Motoneurona Superior

. Sindrome piramidal
. Sindrome extrapiramidal
. Sindrome cerebeloso

Enf. neuromusculares

. Motoneurona inferior
. Nervio

. Unién neuromuscular
- Musculo




Tabla 2. Caracteristicas distintivas de sindromes hipoténicos centrales y periféricos

Caracteristicas Hipotonia Central Hipotonia Periférica
Debilidad Ausente Presenta
Reflejos osteotendineos Aumentados Disminuidos o ausentes*
Signo Babinski Presente Ausente
Fasciculaciones Ausentes Pueden estar presentes
Atrofia Alsente Presenta
Reflejos primitivos Aumentados {persistentas) Disminuidos
Deéficit sensoriales (auditivo/visual) Pueden estar presentes ALsente*
Encefalopatia, convulsiones, movimientos Pueden estar presentes JYp——
anormales
Dismorfias Pusden estar presentes Raras
Microcefalia Pusde estar presente Raraz**
Retraso del desarrollo psicomotor Presente Presente (retraso motor)
CK total MNomnal ** Elevada (3 normal)
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Nifio hipotonico sin debilidad
Hiperreflexia
Babinski
Clonus Sostenido
Retraso global del Desarrollo
Microcefalia/Macrocefalia o alteracion de la
curva de crecimiento creaneano.
Alteracion de conciencia
Crisis epilepticas
Dismorfias

" Hipotonia =

central

Neuroimagenes
TAC/RM

Estudios genéticos
Cariotipo/estudios
de metilacion /FSH
Acidos grasos de
Cadena muy larga

Encefalopatia

=» | hipbxico-isquémica

-5

Malformaciones

cerebrales

Trisomia 21
Sindrome de
Prader-Willi
Sindrome de
Zelweger
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Nifio hipotonico debil
Hipo o arreflexia
Retraso motor exclusivo o predominante

Curva de crecimiento craneano y N Andlisis ) AUOfE‘SMU;CUB’
pondoestatural normal : Creatinkinasa de ADN | D strofiapl\l/?i i
Contacto social preservado Hipotonia Estudiosde | | — : !
Debilidad de misculos antigravitatorios de - periféerica > conduccion S =
extremidades < |nenvicsa /EMG | | | Biopsia | Y Miopaties
Llanto débil k. , Muscular | Congenitas
Respiracion paradgjica 0 movimientos ’ "
toracicos paradojicos

Fasciculaciones de la lengua
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Enfrentamiento de lactante con Sd.
Hipotoénico

Slndrnrne_ Hipotdnico




Una nifaatérminode 2.535¢g

Nace de una primigravida de 26 anos
que esta en wuna relacibn no
consanguinea a las 37 + O semanas de
gestacion por cesarea por |la
presentacion de nalgas.

Las complicaciones del embarazo
incluyen preeclampsia no grave.
Consumo materno de tabaco v
consumo previo de cocainay heroina
Puntuaciones de Apgar del recién
nacido son 4, 7 v 10 a 1, 5 y 10
minutos, respectivamente.

Dificultad respiratoria que requiere
presion positiva continua en la via aérea.
Desaturaciones, vomitos frecuentes,
episodios bradicardicos.

Tiene dificultad con la alimentacién oral y
retraso del crecimiento, lo que requiere
alimentacién fortificada nasogastrica.

Una evaluacién adicional revela
transaminitis e hipoalbuminemia.
Dia 46> nuevo depodsito anormal de

tejido blando en |la espalda



Imagenes

Eco de cabeza dia 3> atrofia cortical leve con Expansién extraaxial del
espacio del liquido cefalorraquideo en el parietal derecho parasagital.

RNM cerebro—> atrofia parietal bilateral leve.

RMN 8 dias = hipoplasia de los I6bulos parietales posteriores, vermis inferior
y seno transverso izquierdo

El examen ocular muestra discos opticos hipopldsicos maduros.



Figura 1. Radiografia de torax y abdomen
gue muestra una silueta cardiaca agrandada,
opacidades  pulmonares en  parches
bilaterales y prominencia intersticial. Puede
observarse un patron de gas intestinal no
obstructivo.

Figura 2. Ecocardiograma que
muestra un gran derrame pericardico
y taponamiento cardiaco.



Al examen fisico

O Protuberancia O Pezones
frontal invertidos
O Micrognatia Q Dificultad
resplratorla
g leve

k - 4 O Ojos hundidos Q Hipotonia
< rave
O Y g
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. Diagnostico

Diagnostico diferencial:

Se deben realizar pruebas
genéticas.

Se realizan paneles de prueba
para  detectar trastornos
congénitos de la glicosilacion
(CDG) vy  malformaciones
cerebrales congénitas

El dia 45 después del
nacimiento, el perfil de CDG
sugiere un diagndstico de CDG
tipo |

Sepsis.

Hipotiroidismo.

Distrofia muscular congénita.
Distrofia miotdnica congénita.
Trastornos congénitos de la
glicosilacion.

Sindrome Prader-Willi
Sindrome Noonan

Sindrome Smith-Lemli-Opitz
Sindrome Zellweger



Una enfermedad autosdémica recesiva

Es el tipo mds comun de un grupo raro de
trastornos de la glicosilacion

Mutacidn genética conduce a una actividad
enzimatica anormal de PMM2 y proteinas
glicosiladas anormalmente en drganos y
tejidos

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

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

Tienen un cerebelo subdesarrollado, rasgos
faciales distintivos, estudios de funciéon hepatica
y tiroidea elevados, convulsiones, derrame
pericardico y trastornos de la coagulacidon
sanguinea.

Aproximadamente el 20% de las personas
afectadas no sobreviven el primer afno después
del nacimiento debido a una falla multiorganica.
Los que sobreviven a la infancia pueden tener
una discapacidad intelectual moderada vy
algunos no pueden caminar de forma
independiente.

Actualmente no existe cura y la atencién se
centra en el manejo de los sintomas.



SN

Curso y manejo del paciente

Drenaje pericardico alos 50 dias de vida.

Elevaciones ST y bradicardia posterior a la extraccién de liquido.
Reanimacién cardiopulmonar con retorno de la circulacién espontanea.
LLos padres fueron actualizados sobre su estado critico del paciente y la
madre acepta la limitacion de esfuerzo terapéutico.



Aunque es poco comun, la CDG debe formar parte del diagndstico
diferencial en un bebé gue presenta hipotonia y retraso del crecimiento.

Los médicos deben considerar la realizaciéon de pruebas genéticas
confirmatorias cuando se enfrenten a hallazgos adicionales de cerebelo
subdesarrollado, pezones invertidos y distribucion anormal de grasa antes
de que se desarrollen los trastornos de la coagulacion y el derrame
pericardico.

El diagndstico temprano de esta enfermedad autosdmica recesiva es
esencial para el prondstico, el tratamiento, el asesoramiento genético y la
planificacion familiar.



RNT 39 sem AEG

Cesdrea de urgencia por LCF disminuidos.

= Nace hipoténico, sin esfuerzo ventilatorio, FC 60 x min,
cianosis generalizada.

= Requiere Ventilacién con Neopuff recuperando FC.

 Se intuba y se conecta a VM.
~ Gases cordén: pH 6.95, HCO3 15.




Caso clinico 2

71 Paciente evoluciona hipoténico, hiporreactivo.

71 Se evidencia oliguria en las primeras 24
horas, e inestabilidad hemodindmica
requiriendo uso de DVA.

1 Se solicita evaluacion por neurologia por

Sindrome hipoténico

m Encefalopatia Hipéxico-Isquémica




RNT 37 sem AEG.

Nace por cesdrea por poddlica.

~ Al nacer: Hipotonia generalizada, debilidad facial y
de 4 extremidades, pie bot bilateral, con escaso
esfuerzo respiratorio, llanto presente pero débil,
ausencia de ROT.

Antecedentes familiares: madre arritmia cardiaca y
discapacidad cognitiva, hermano mayor con pie bot
bilateral.




Caso clinico 3

Hipotonia

Periférica

Distrofia miotonica
congénita (de Steinert)




- La hipotonia en el neonato debe considerarse un
signo y no un diagnostico .

- Se recomienda enfocarse en las etiologias
tratables

- Aunque la lista de posibles causas de hipotonia
neonatal es larga y poco manejable , una historia
completa y un examen cuidadoso pueden reducir
significativamente los diagnésticos diferenciales y
evaluar de manera dirigida.
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