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Inddenda Sd. hipotonico es
dificil de determinar, dado que
esta presente en diversos
trastornos, sin enbargo, es un

MCfrecuente en pediatria.

Las principales causas son de
origen central, sin embargo las
las enfermedades originadas
S\P han ido cobrando
importancia por las nuevas
técnicas diagndsticas.

Bernardita Suarez, Gibriela Aaya (2018). Sindrone hipotonico como nmanifestacion de enfermedad neuromuscular hereditaria en la infancia. Rev. Med. din. Gondes - 2018; 29(5) 502-511




Tono muscular:  Resistencia al novimiento pasivo.
Go! Hpotonia
Hpotonfa Disminudon significativa del grado de contracdon muscular en del RNPTI!
reposo—> disfuncion neurologica mas frecuente RN
Fuerza Resistencia voluntaria méxima al movimiento.
muscular
Debilidad

Disminucion de la capacidad Debilidad motora superior: lesiones
para nower los misculos de en corteza cerebral y tractos
forma volunttaria y activa contra corticoespinales hasta la célula asta

) y anterior medular.
una resistencia (ent.
neuromusculares). Debilidad motora inferior: lesiones en
célula asta anterior, nenvio periférico,
union neuronmuscular o misculo.

Russell Maita, MD Biology and evaluation of the child with weakness. En updated: Aug 03, 2021.
Rev. Ped. Blec. [en finea] 2014, \ol 11, N° 3. ISSN0718-0918
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» (nsanguinidad, hiperlaxitud o contracturas en familiares, antecedentes
de Distrofia Motonica, Mastenia Gauis u otras enf. neuromusculares o
genéticas, edad materna avanzada, muertes en lactantes.

Hstoria familiar:

HStOfia prenatal y « Teratdgenos, infecciones (rubéola, coxsackie, VM, IB); fiebre,

inmowilidad fetal in Utero; oligo/polihidroanmios; RAU sintormas aborto,
enbarazo: alteraciones anatérmicas uterinas; traume, hemorragia.

- - -+ Distocias de posicion, caracteristicas del trabajo de parto, parto muitktiple,
Hstoria perinatal:  [meeslions

QOaf ABodaner, MD, PhD FA®R, FAOMG Approach to the infant with hypotonia and weakness. En Uptodate, Aig 27, 2021.
 Rev.Ped. Bec. [en ﬁne 2014, \6l 11, N° 3. ISSN0718-0918
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Adtroporretria general * Peso, longitud y perimetro cefalico.
Melopatia traumatica * Palidez, hematomas, petequias o evidencia de trauma.

Mopatias congénitas * Aomalias FRo del movimiento diafragmético.

Ceficiencia de carniting, tr. . e
oxiacion 2G Mocardiopatia.

Sd. Smith-Lemli-Qpitz » Hpogonadisimo o hipospadias.

. Ehlers-Danlos » Mntracturas o laxitud caderas u otras articulaciones.

QOaf ABodaner, MD, PhD FA®R, FAOMG Approach to the infant with hypotonia and weakness. En Uptodate, Aig 27, 2021.
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del tono

Bvaluacion  Postura en posicion supina: posicion similar a una rana
con caderas en abduccidn y las extremidades extendidas,

con disminucion de actividad espontanea.

ntrol cefalico: Traccion de EESS, evidenciando falta de
control cefélico: extension conpleta cervical hacia dorsal.

Suspension \ertical: deslizamiento entre las manos del

examinador —> hipotonia cintura escapular.

Suspension ventral: nifio cuelga como una U invertida.

Figura 1. Maniobras para evaluar tono en recién
nacidos y lactantes

Hipotonia
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A. Maniobra de tracciéon de extremidades.
B. Maniobra de suspension ventral en lactante, donde puede apreciarse
el signo de la “U” invertida.

Qlat ABodarrer, MD PhD, FARP, FAOMG Approach to the infant with hypotonia and weakness. En Uptodate, Aug 27, 2021.
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Banen Mental:

« Nhel de alerta, reactividad, patrones de suefio y alimentacion, irritabilidad y consolabilidad, compromiso de conciencia,
(orienta causas centrales). :

Pares Ganeanos:

 FQ nowilidad facial (evaluar debilidad facial > Distrofia Motonica).
 Misculatura bulbar - elevacion \elo paladar, reflejo faringeo, fonacion (durante el llanto) y deglucion.
» Reflejos oculo-cefalicos, reflejos cormeales. Mouilidad lingual y fasciculaciones (atrofia muscular espinal).

Bamen Sensitivo:

» Jawe en lesiones medulares - evaluacion con obsenvacion canbios en mimica facial o FCal aplicar estirrulos tactiles.

Rev. Ped. Bec. [en finea] 2014, \ol 11, N° 3. ISSN0718-0918




* Posicion en reposo (en flexion, extension o postura en rana*), mowmlidad articular, movimentos
espontaneos, contra gravedad, ROT y reflejos arcaicos.

* Reflejo plantar puede ser extensor o flexor lactante menor, pero la asinetria es patologica.
 Reflejos cutaneo-abdominales usualmente abolidos en hipotonias conmpromiso cortico espinal.

Crebelo:

RN Dificil examinar > obsenar si aparece temblor axial o extrermidades en canbios de posicion.

Signos Meningeos:

 NDb sienpre presentes en RN con procesos infecciosos meningeos —> parte ex de rutina.

Signos de mpromiso Esfinteriano:

* Inportancia en sospecha de lesion medular - buscar globo \esical y refiejo anal.

Rev. Ped. Bec. [en finea] 2014, \ol 11, N° 3. ISSN0718-0918



AASIRCAAON

Hpotonial Debilided Hpotonia leve a moderada. Debilidad es lo més significativo.
Movimientos antigravedad Mbvimientos antigravedad presentes. Mbovimientos antigravedad ausentes.
Gontrd cefdico Ago de retraso de control cenvical. Retraso significativo control cenvcal.
ROTr ROT profundos presentes o aumentados. ROT profundos ausentes.
Babinsky Signo de Babinsky positivo. Signo de Babinsky negativo.
Refigos arcaioos Reflejos neonatales persistentes. Ausencia de reflejos neonatales.
Fesdouladones Ausentes. Presentes.
Ardiia Ausente. Presente.

Claf ABodaner, MD, PhD FA®R, FAOMG Approach to the infant with hypotonia and weakness. En Uptodate, Aug 27, 2021.
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Henmentos sugerentes
Hpotonia de origen
Gentral

1. Attecedentes embarazo patologico o ROU

2. Mcrocefalia /Macrocefalia,

3. Dsnorfias / estigmas genéticos.

4. Deficit sensoriales: sordera, amaurosis.

5. Encefalopatia: alteracion conciencia.

6. Hiperreflexia osteotendinea.

7. R0Bvi

8. Posturas anormales o movimientos involuntarios: Distonia, coreoatetosis.
9. Qisis epilepticas.

10. Grrpromiso otros sistermas: hepatico, renal, ocular.

11. Deficit sensitivo: sugiere compromiso medular o neuropatia.

Rev. Ped. Hec. [en linea] 2014, \ol 11, NP 3. ISSN0718-0918



Encefalopatias agudas:

« \ascular: Encefalopatia hipéxico isquémica, ACVisquémico 0 henmorragico, trombosis venosa.
« Trauma encefalico, Infecciosas: (meningitis, encefalitis, TORTH), Toxico —retabdlicas (Bilirrubina, drogas).

Encefalopatias estéticas
 Gomosonopatias (Sd. Down, Sd. Prader Wili), Encefalopatias disontogénicas (malformativas).

Trastornos Metabolicos

» Hipoglicemia —Hpocalcermia —Hpermagnesema - Hipotiroidismo

Errores Innatos del Metabolismo (HM):

* Aminoacidopatias, Acidurias organicas, Hperamonemias, Gangliosidosis, Qicogenosis, Enf. peroxisomales (S. Zlveger),
Enf. mitocondriales (S. Leigh).

Lesiones Medulares:
* Traunatisno o infarto medular.

Claf ABodarrer, MD, PhD, FA%R, FAOMG Approach to the infant with hypotonia and weakness. En Uptodate, Aig 27, 2021.
Rev. Ped. Bec. [en linea] 2014, \b6l 11, N 3. ISSN0718-0918.
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Diagnéstico Clinica
Perfil facial plano, fisuras palpebrales oblicuas, epicanto, pliegue palmar transversal, clinodactilia

Trisomia 21 del quinto dedo, cardiopatia congénita.

Retraso global del desarrollo, caracteristicas faciales distintivas (estrechamiento bitemporal,
Sindrome Prader-Willi 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 hipertelorismo, filtrum largo, boca ancha, micrognatia,

Sindrome de Williams L
estenaosis adrtica.

Acondroplasia Prominencia frontal, acortamiento rizomiélico.

Restriccion del crecimiento intrauterino, occipucio prominente y estrechamiento bitemporal,

Trisomia 18 paladar gjival, micrognatia, ufias hipoplasicas, pie de balancin.

Trisomia 13 Talla baja, holoprosencefalia, labio leporino / paladar hendido, anomalias congénitas multiples.

Retraso global del desarrollo, microcefalia adquirida, convulsiones, prognatismo,

Sindrome de Angelman hipopigmentacion cutanea.

Microcefalia adquirida, convulsiones, estereotipias, regresion del desarrollo, predominio

Espectro MECP2 f -
emenino.

Disfuncion hepdtica, convulsiones, cataratas, atrofia retiniana, pérdida de la audicion,

Enfermedades peroxisomales condrodisplasia punctata, fontanela anterior amplia, perfil facial plano.

manifestacion

Bermardita Suarez, Gabriela Axaya (2018). Sindrone hipotdnico

ditaria en la infancia. Rev. Med. din. Gndes - 2018; 29(5) 502-511



Elemant0§ sugerentes 1. Dificultad para toser y mowilizar secreciones en via aérea,
Hpotonia de origen
Periférico

2. Debilidad nmusculatura fagd y bulbar: Diplejia facial, ptosis/oftalmoplejia, Tr. Deglucion.

3. Dehilidad de musculatura axial: Nb alinea cabeza en posicion de Landau, Respiracion
paraddjica (insuf. respiratoria 2°debilidad misculos intercostales con indenmidad diafragmatica),
Llanto debil > retraso predominantemente MOICR no tanto RCBM

4. Debilidad misculos apendiculares: postura en rana con escasos Movimientos espontaneos sin
lograr vencer gravedad y que no mejora con la estinrulacion.

5. Prension palmar y plantar disminuidas.

Rev. Ped. Bec. [en finea] 2014, \ol 11, N° 3. ISSN0718-0918



* Degenerativas: Arofia Miscular Espinal.
* Infecciosas: Poliomielitis, otros virus.
* Malformativas: mielonmeningocele, Sd. Mbbius.
* Traumiéticas: Melopatia traumética, Melopatia hipdxica.

RAES YNERVCS PERIFERICS

* Polineuropatias hereditarias: Hpomielinizacion congénita, Neuropatia axonal congénita, Porfiria.
* Polineuropatias adquiridas: S. Guillain Barré.

UNION NELROMLBAULAR

 Mastenia Gavis Neonatal Transitoria, Sindrormes Masténicos congénitos, Toxcidad por megnesio o aminoglucosidos, Botulisimo infantil.

H|

* Mopatias Gngénitas: Neralinica, Motubular, Desproporcion Gngénita del Tipo de fibras.
» Distrofias Musculares: Motdnica, Distrofia Miscular Gngénita, Dstrofinopatias de Duchenne y Becler.

Claf ABodarrer, MD, PhD FASR, FAOMG Approach to the infant with hypotonia and weakness. En Utodate, Aig 27, 2021.
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Tabla 4. Caracteristicas distintivas de principales causas de sindrome hipoténico periférico
segun localizacion

Localizacion

Diagnéstico

Caracteristicas Distintivas

1. MOTONEURONA

Atrofia Espinal

2. NERVIO PERIFERICO

Polineuropatias

3. UNION NEUROMUSCULAR

Sindromes Miasténicos

4. MUSCULO

Miopatias Congénitas

Bemardita Suarez, Gabriela Aaya (2018). Sindrome hipotonico como manifestacion de enfermedad neurorruscular hereditaria en la infancia. Rev. Med. din. Gndes - 2018; 29(5) 502-511

Atrofia muscular espinal 5q

Polineuropatias hereditarias
Sensitivo-Motoras/Espectro Charcot-
Marie Tooth

Sindromes Miasténicos Congénitos

Miopatia Centronuclear

Miopatia Nemalinica

Miopatia central core/multiminicore

Hipotonia periférica con debilidad proximal, ausencia ROT,
fasciculaciones linguales e indemnidad cognitiva.

Hipoteonia periférica con debilidad distal, atrofia, pérdida de
sensibilidad y disminucién de reflejos osteotendineos.

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

Hipotonia periférica leve-severa, insuficiencia respiratoria
cuando es severa, macrocefalia y aracnodactilia.

Hipotonia periférica, debilidad facial, escoliosis y contractura gy 2 Esquemadea union neuromuscular. Se describen los detalles de sinfesis y iberacion del neuratransmisor acetioolina. Tomado de:
Chicharro Lopez, J. & Fernandez Viaquero, A. Fisiologia del Ejercicio. Madrid: Ed Médica Panamericana, 2006

articular.

Hipotonia periférica, displasia de caderas, escoliosis,
susceptibilidad a hipertermia maligna.
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Batones
—__terminales
del axdn
presindptico

Calulas musculares
fibrosas

musculares

Vesiculas sindpticas —_
R, .

Zona
activa

Vesicula
sindptica Acelylcholina
—
5060 nm Mempens
inapti
Intercambio da | i

Acetyl- y:
transferasa by

Acelylcholing, :
- Receptores de
Acelylcholina

>

Meambrana posisindplica



4. MUSCULO

Hipotonia periférica, cifoescoliosis, contractura de

Distrofia Muscular Distrofia muscular congénita tipo 1A " A e - :
Conaénita MDC1A articulaciones e hiperintensidad de sustancia blanca en
ongen { ) resonancia magnética.
Distrofia muscular relacionadas a Hipotonia, contracturas en articulaciones proximales,
colageno VI: Ullrich/Bethlem queloides, hiperlaxitud, torticolis, cifoescoliosis.

Distrofia muscular con espina rigida

(SEPN1) Hipotonia axial, rigidez espinal progresiva y escoliosis.

Hipotonia mixta, elevacion de CK, anomalias oculares,
trastornos de la migracion neuronal, hipoplasia tronco
cerebral, quistes cerebelosos.

Distrofia relacionada a
a-Distroglicano

Hipotonia congénita, escoliosis significativa precoz,

Distrofia relacionada a RYR-1 .
oftalmoplejia.

. 'I.uii
< l--ﬂ-l

Revista Médica Clinica Las Condes. 2018;29:530-43

Dropped head syndrome, compromiso escapuloperoneo,

Distrofia relacionada Lamina A/C pérdida ternprana o ausencia de deambulacion.

Hipotonia periférica, diplejia facial, lanto y succion débil,
retraso del desarrcllo psicomotor, historia familiar materna
de debilidad facial, mictonia, contracturas, diabetes tipo 2y
cataratas.

Distrofia miotonica Distrofia miotonica congénita

Bernardita Suarez, Gibriela Aaya (2018). Sindrome hipotdnico cono manifestacion de enfermedad neuromuscular hereditaria en la infancia. Rev. Med. din. ndes - 2018; 29(5) 502-511



Sin enbargo, existen cuadros raros en
que coexiste conypromiso de SNCy
S\P

Henplos: Leucodistrofia
Metacromatica, Bnf. de Keabbe,
Distrofia Neuroaxonal, Gingliosidosis, QIO enf. neuromuscular con
Distrofia Muscular Gngenita con Encefalopatia Hpdxico Isquémica.
conpromiso SNG algunas enf.
mitocondriales y peroxisonmeles,




Enfoque orientado en niveles diagnosticos

™ . Definir signos y sintomas que aoorrpaﬁén a
=

Establecer localizacion anatormo —funcional.

o Plantear estrategia de estudio.
0 o Definir causa especifica.

B o

3y o

» Medidas de manejo general, nutricion, sbporte
\entilatorio y posicional: prevenir conplicaciones.

Pronostico?

e Educacion y consejo geneético.

QIO Diagnostico etiologico puede requerir un tiempo de obsenacion. ..
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BEXAVENES BESIACE.

dc - G- My - BP- HCT- Screening anpliado
enfermedades metabolicas —PL - Screening
toxicologico - Funcion tiroidea —K

Ecografia encefalica / TCcerebrall RV

Radiografias en: anomalias dseas, desproporciones
esqueléticas, luxaciones, escoliosis.

IMEGENES

22

BEaVENES COMPLEVENTARICS
GBVy GBA(anion Gap: sospecha BIV) Aronemia -
Acido Lactico y PiriMco en sangre /LAR-
Aminoacidos / &cidos grasos en sangre Y orina/L(R-
Ecidos organicos en orina.

Gariograma: en caso de conrpromiso multisistémico,
alteracion SNG micro o macrocefalia o caracteristicas
sugerentes de cromosormopatia.

Qtros estudios genéticos especificase segun
sospecha clinica.

ESTUDICS GENETIACS

Rev. Ped. Bec. [en finea] 2014, \ol 11, N° 3. ISSN0718-0918
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ESTLDIO INFEZICRO ESTUDIO INVLNCHSTOQUIMGD

TCRH ! E Biopsia Muscular.
' - » : Bwaluacion oftalmoldgica, cardiologica, EGG
Hectromiografia, \elocidad de conduccion nerviosa, . .
solo ante sospecha fundada en la evaluacion clinica e
de enfermedad neurorruscular.

Rev. Ped. Bec. [en finea] 2014, \ol 11, N° 3. ISSN0718-0918
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Figura 3. Enfrentamiento de Lactante con Sindrome Hipoténico

Sindrome Hipoténico
-Historia
-Examen fisico

Evaluacion por Neurélogo y Genetista

{’7§

Ca: calcio, P. Fasforo, Mg: Magnesio, PAA: Perfil de aminoacidos y acilcarnitinas, VLCFA: Acidos grasos de cadena muy larga, EEG: electroencefalograma, aEEG: electro
encefalograma de amplitud integrada, TAC: Tomografia axial computarizada, RM: Resonancia magnética, CGH: Hibridacién gendmica comparativa, FISH: Hibridacion

fluorescente in situ, MECP2: Metil CpG binding protein 2, NGS: Next generation sequencing, CK: Creatinguinasa, EMG: Electromiografia, VCN: Velocidad de conduccién
nerviosa, TER: Test de estimulacidn repetitiva, SNC: Sistema nerviosos Central, EIM: Errores innatos del metabolismo y CMT: Charcot Marie Tooth.

Adaptado de Prasad A, Prasad C & De Vivo M, et al. (9,25).
Bermardita Suarez, Gabriela Aaya (2018). Sindrome hipotonico como manifestacion de enfermedad neurorruscular hereditaria en la infancia. Rev. Med. din. Gondes - 2018; 29(5) 502-
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- (Onsejo
Genéticoll

o S\G GIT/ONAS, BIPA°, APAR, N, W

Quidados posicionamiento; [ Buen posicionameento para prevenir

contracturas/Ortesis.
Kinesiterapia notora y « Butar deterioro funcién notora y \entilatoria,
respiratoria: manejo de secreciones.

Deteccion precoz y manejo
trastornos asociados:

o (isis epilepticas, distonia, espasticidad...

 Rev. Ped. Bec. [en finea] 2014, \01 11, NP 3. ISSN0718-0918




ev@ {ECACAUC
v { ‘..
= w (L) v

4
' 8
DEPENDE




>

QUACROS GANETIACS DISTRCHAS MALFCRVIACNES SN\C

. Downyel Sd. Prader Wli:  »
ewolucionan hacia la mejoria
motora, pero dificultades de
lenguaje, cognitivas y'o
neuroconductuales.

Distrofia Motonica de
Steinert con grave
conpromiso (MWN),
evolucionan bien en lo
motor, pero tr. aprendizaje
y cognitivo en escolares.

> Fukuyama, \lker
\Warburg, sd. Misculo-
0jo-Ccerebro u otros:
pronastico es resenvado.

Rev. Ped. Bec. [en finea] 2014, \ol 11, N° 3. ISSN0718-0918



La de un grupo anmplio de patologias, donde la
historia clinica y examen fisico siguen siendo cruciales en la orientacion diagndstica.

La y cobra inportancia llegar al
diagnadstico especifico con examenes conplenentarios segun sospecha clinica.

Es una consulta frecuente que requiere estudio y evaluacion por especialista en
genética y neurologia.

La unidad diagnostica permite aportar un
adeacuado, mejorando la calidad de vida del paciente y la familia.
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