
 

CIUDAD DE LA SALUD- HOSPITAL DE ESPECIALIDADES PEDIATRICAS- NEUROLOGIA PEDIATRICA -  
MIOPATÍAS CONGÉNITAS  

 

ANAMNESIS  
• Historia familiar  
• Antecedentes del embarazo (patología obstétrica, percepción de movimientos fetales tardíos o disminuidos, 

distocias de posición, polihidramnios, antecedentes de abortos repetidos o muerte neonatal precoz). 
• Enfermedades asociadas.  
• Edad de inicio 

 

EXPLORACIÓN FÍSICA Y NEUROLÓGICA 
• Aspecto facial y general. Alteraciones ortopédicas. Fasciculaciones .Tono: trofismo 
• fuerza muscular, ROT . Postura, Marcha 

 

 EXAMENES COMPLEMENTARIOS   
• CPK: Normal o ligeramente elevada. VCN: NORMAL . Electromiografía:  normal o patrón miopático 
• Biopsia muscular : Alteración estructural/ histoquímica 

 

 
ALGORITMO PARA ABORDAJE DIAGNÓSTICO  

ABORDAJE DE MIOPATÍA CONGÉNITA 

Anamenesis y exploración

Signos de hipotonia 

Hipotonía periférica

SÍ

NO

Exploración de la madre 

Normal

SÍ

NO

Abordaje de hipotonía central

Considerar:
Steinert
Miastenia

Enzimas musculares 
Estudio neurof isisiológico

Considerar Prader-Willi

Ck normal 
VCN normal 
EMG neuropático

Ck normal 
VCN normal 
EMG Normal o miopático

Ck normal 
VCN normal 
EMG Miopático

Ck normal 
VCN disminuido

Conducción con 
decremento 

CMT/Neuropatía 
congénita

Síndrome 
miasténicos 
congénitos

Atrof ia Medular 
Espinal Biopsia muscular

Miopatía metabóilica Miopatía congénita Distrof ia muscular congénita
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