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DIAGNOSTICO CLINICO

DEBILIDAD MUSCULAR DE CARACTER FLUCTUANTE Y CON
SINTOMATOLOGIA COMBINADA DE AFECTACION OCULAR,
BULBAR, EXTREMIDADES Y RESPIRATORIA




EXPLORACIONES
COMPLEMENTARIAS

¢ TEST DE APROXIMACION (cabecera)




TEST DE APROXIMACION

¢ [EST DEILL HIEILO




TEST DEL HIELO

¢ Pacientes con ptosis en los que el test de
Edrofonio se considera de riesgo

¢ Hielo durante 2 minutos con parpado

Sensibilidad 80% Valor predictivo no establecido







TEST DEL TENSILON

BROMURO DE EDOFRONIO
Inhibidor anticolinesterasico de rapido inicio

)-4 g orta duracion (5-10 minuto

Sensibilidad 80- 90%

Falsos positivos y negativos




TEST DEL TENSILON

RIESGOS: efectos secundarios muscarinicos
de la acetilcolina: respiratorios y cardiacos




TEST DEL TENSILON




ESTUDIOS SEROLOGICOS

¢ Anticuerpos anti-receptor de acetilcolina

¢ Anticuerpos contra proteinas asociadas al
receptor anti-tirosin-kinasa muscular-especifica




AC. ANTI-RECEPTOR ACh

¢ Ac anti- receptor nicotinico de Ach

¢ Bloqueo de receptores y aumento de la
tasa de degradacion




AC. ANTI-RECEPTOR ACh

¢ Negativo: menor de 0.3 nm/1




AC. ANTI-RECEPTOR ACh

¢ TITULO NO RELACIONADO CON
SEVERIDAD CLINICA

¢ SI RELACION CON RESPUESTA A LOS

o ezl el eogriyearsion cieitizl 1157




AC. ANTI-RECEPTOR ACh

ADA: 80-90%




AC. ANTI-RECEPTOR ACh

FALSOS POSITIVOS
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AC. ANTI-MUSK

¢ MUSK: TIROSINCINASA MUSCULO ESPECIFICA

¢ Proteina trasmembrana en el terminal post-sinaptico




AC. ANTI-MUSK

¢ “MIASTENIA SERONEGATIVA”

¢ 38-50% de las formas generalizadas
¢ MENOR RELACION CON PATOLOGIA

DESCRIPCION RECIENTE




AC. ANTI-MUSK

¢ SIN EDAD DETERMINADA

¢ MUJERES




CARACTERISTICAS CLINICAS
(1)

¢ DEBILIDAD FACIO-FARINGEA (ptosis,
diplopia, disartria y disfagia)




CARACTERISTICAS CLINICAS
(2)

¢ MALA RESPUESTA A ANTICOLINESTERASICOS

Incluido Tensilon




OTROS ANTICUERPOS

¢ AC. ANTI MUSCULO ESTRIADO

¢ 30% DE PACIENTES CON MIASTENIA
¢ 80% DE PACIENTES CON TIMOMA

¢ AC. ANTI-TITINA (proteina intracelular)

¢ 95% DE PACIENTES CON MIASTENIA Y TIMOMA

MIASTENIA INICIO TARDIO
TIMOMA

—_———

ENFERMEDAD SEVERA




MIASTENIA SERONEGATIV A

¢ 6-12% de los casos de Miastenia

¢ FORMAS OCULARES PURAS




TEST SEROLOGICOS

FORMA

GENERALIZADA Sl




AFECTACION MUSCULAR

SIGNOS MUSK + MUSK -
Pebilidad bulbar 1009 58.5%

talmoparesia 9467 92.7%
@ftalmoparesial L2 2,750

€
2. 456

 —




DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

DEBILIDAD FLUCTUANTE CON DIFERENTE
GRADO DE AFECTACION




DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

FORMA OCULAR: DIPLOPIA Y PTOSIS

¢ Oftalmopatia tiroidea




DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

FORMA BULBAR: DISARTRIA Y DISFAGIA

¢ Enfermedad de la motoneurona




DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

FORMA GENERALIZADA

1. Sdr. de fatiga generalizada/cronica




DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

ENFERMEDAD DE LA MOTONEURONA

¢ Bulbar, facial, miembros: nunca ptosis ni
afectacion de MOE.




DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

SDR. MIASTENICO DE LAMBERT-EATON

¢ PATOGENIA COMUN: alteracion de la




SINDROME DE LAMBERT-EATON

1. Debilidad proximal en extremidades
inferiores. No bulbar ni diplopia. Si
ptosis.




SINDROME DE LAMBERT-EATON

ANTICUERPOS CONTRA CANALES DE

PRESINAPTICOS




SINAPSIS NEUROMUSCULAR

clustering

SNARE complex

P/Q-type Ca® channel

ColQ/AChE complex

ACh receptor

Agrin/MuSK/LRP4/Dok-7 complex

Rapsyn




SDR. MIASTENICOS CONGENITOS

1. Historia familiar
2. Anticuerpos negativos
3. Inicio en infancia, historia de larga




SDR. MIASTENICOS CONGENITOS

1. Posible defecto en la sintesis o
almacenamiento de la acetilcolina

2. Deficiencia congénita de
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