REVISION

EL «FLOPPY INFANT». SITUACION ACTUAL. PARTE |

E. Fernandez-Alvarez y J. Colomer

Introduccién En la practica pedidtrica la presencia de un lactante cu-

yos padres consultan por escasa motilidad, «flojedad»,
debilidad muscular o caracteristicas afines es relativamente frecuente y
plantea un problematica generalmente ardua y compleja.

El objetivo de este trabajo es no s6lo dar una visién actualizada sino
también proporcionar los elementos de juicio béasicos que faciliten la
conducta préactica del médico ante el lactante que presenta un trastorno
en su motilidad de inicio no agudo aparentemente a causa de una dismi-
nucién del tono muscular, o fuerza. Esta conducta tenderd, evitando los
examenes no precisos y valorando adecuadamente los indicados, al diag-
néstico, condicién indispensable para una adecuada terapéutica (cuando
es factible), pronéstico y consejo genético.

Desgraciadamente es frecuente ver en este campo que el médico se
conforma con un diagndstico sindrémico o impreciso y, por el hecho de
que en la mayoria de estas enfermedades el tratamiento es decepcionante-
mente ineficaz, no muestra interés en llegar a un diagnéstico mas apurado,
conducta unicamente justificada cuando para llegar a este diagnéstico de
precisién se requieran examenes complementarios muy costosos o agre-
sivos lo cual no es la regla.

Una vez mas, como con la «pardlisis cerebral», «epilepsia», etc. es
preciso insistir en el hecho de que estos términos («paralisis cerebral»,
«epilepsia», «nifio hipoténico») no son en si diagnésticos si no van acom-
pafiados del complemento etiolégico.

En este trabajo abordaremos primero los criterios generales para un
enfoque diagnéstico, luego la indicacién y valoracién de los exdmenes
complementarios y finalmente daremos unas notas de la situacién actual
de nuestros conocimientos sobre los procesos que cursan en el lactante con
debilidad muscular o hipotonia no paroxistica ni aguda.

Historia Aunque esquemdtica, es imprescindible una breve nota histé-
rica que clasifique la situacién nosolégica actual ante le con-

fusionismo existente durante mucho tiempo.
Hasta casi la mitad de este siglo, se admitia la existencia de dos
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grandes enfermedades causantes de debilidad muscular en el lactante: /la
descrita por Werdnig (1891) y Hoffman (1893), como «atrofia espinal infantil
progresiva familiar» y la que Oppenheim (1900) denominé primitivamente
como miotonia congénita y mas tarde Collier y Wilson (1908) rebautizaron

como amiotonia congénita. Sus hipotéticos rasgos diferenciales se resumen
en la tabla n.’ 1.

TABLA I:  Caracteristicas diferenciales entre la enfermedad de Werdnig-
Hoffman y la supuesta enfermedad de Oppenheim.

Atrofia muscular ; ; 5 r
espinal infantil Amiotonia congénita
(Werdnig-Hoffman) (Oppenheim)
Inicio Primeros meses Congénita
Evolucién Fatal Benigna
Caracter Familiar Esporadica
Anat. Pato. Atrofia células asta anterior Indeterminada
medular

A pesar de que la llamada enfermedad de Oppenheim carecia tanto de
una base anatémica como de una clinica definida, rasgos puestos pronto
de manifiesto por algunos autores (Greenfield y Stern, 1927) la dicotomia
entre las enfermedades de Werdnig-Hoffman y de Oppenheim, persistio
hasta que los trabajos de Brandt (1950) y Walton (1956), mostraron irrefu-
tablemente la falta de base de la enfermedad de Oppenheim. Sin embargo,
el nombre de enfermedad de Oppenheim aun sigue, lamentablemente, uti-
lizindose con el consiguiente confusionismo que ello conlleva.

Evidentemente el esfuerzo de los especialistas han consistido en iden-
tificar tanto clinica como anatémicamente los diversos procesos que exis-
tian enmascarados en la denominacién de enfermedad de Oppenheim.
Una amplia gama de enfermedades neuromusculares han sido identificadas
y en algunos, el numero de observaciones es ya suficientemente grande
como para poder delimitar sus caracteristicas clinicas. El progreso y mayor
facilidad para el estudio ultraestructural del musculo asi como el desarrollo
de nuevas técnicas de estudio con el microscopio convencional (histoqui-
mia) ha permitido identificar hasta una docena de nuevas miopatias las
cuales en su mayoria se presentan ya desde el nacimiento y difieren de las
distrofias musculares cldsicas no sélo por sus caracteriticas clinicas, enzi-
maticas y EMG sino especialmente por su prondstico. Todas estas miopatias
llamadas globalmente como «congénitas benignas» militaban hasta hace
poco en la enfermedad de Oppenheim.

La situacién actual estd muy bien recogida en el excelente volumen de -
Dubowitz «The Floppy Infant».

Enfoque diagnéstico Aunque pueda parecer a muchos exagerado, €s
nuestra opinién que una causa del confusionis-
mo que existe en este terreno en nuestro pais es debido a la ausencia de
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un término adecuado para denominar a estos nifios. Los anglosajones’ lo
han logrado con la palabra «floppy infant» que viene a significar entre otras
cosas el nifio que anda, se sienta, cae torpemente y que no tiene una tra-
duccién satisfactoria al castellano (ni al francés). El libro de Dubowitz
«The Floppy Infant» ha sido traducido al castellano como «El Nifio Hipo-
ténico» término que, como veremos a continuacién no refleja mds que
parcialmente el trastorno de estos pacientes.

Efectivamente y, al menos desde un punto de vista fisiolégico, hipotonia
muscular y disminucién de fuerza son dos trastornos que si bien se encuen-
tran frecuentemente asociados son diferentes. Esquematicamente se repre-
sentan los mecanismos del tono y fuerza de la Figura 1 donde puede verse
que si bien algunos son comunes (motoneurona espinal, nervio motor)
otros son independientes (influencias supraespinales, arco reflejo del huso
muscular etc.).

FIGURA 1: El estiramiento pasivo del musculo deforma el huso muscular HM).
E_.sta deformacién es conducida por las fibras tipo 1 6 anulo-espirales (F,), dichas
fibras conectan con las motoneuronas g, provocando la contraccién muscular
por lo que la deformidad del huso cesa. Al contraerse el misculo, si esta con-
traccién es excesiva, los receptores organotendinosos de Golgi (OTG) mandan
Impulsos inhibidores, cediendo la contraccion.

y Sistema ~: Las fibras tipo 2 6 en racimo (F,) mandan impulsos sobre las
células y modificando las condiciones para el tono basal en cada caso. Sobre
el sistema v actian la via piramidal (VP) y las fibras reticulo-espinales (FRE).

Enmarcado en circulos: estructuras cuya alteracién afecta predominante-
mente Jla fuerza muscular.

Enmarcado en rectingulos: estructuras cuya alteracién afecta predominan-
temente el tono muscular.
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En teoria un nifio puede tener una hipotonia muscular sin pérdida de
fuerza y viceversa pero en la practica hay una influencia mutua. Asi por
ejemplo una hipotonia extrema por lesién de las aferencias ténicas supe-
riores puede hacer que el nifio se manifieste como una paralisis como
ocurre por ejemplo en casos agudos y graves de corea reumadtica o en
sindromes cerebelosos.

El clinico debe tener en cuenta que en unos procesos predomina la hi-
potonia, en otros la disminucién de fuerza y finalmente en unos terceros
el defecto es proporcional (tabla 2).

TABLA II: Clasificacion segun la hipotonia y la disminucion de fuerza.

1. Procesos en los que domina la hipotonia
— lesiones nervio sensitivo
— lesiones cerebelosas
— algunas lesiones de los nicleos basales

2. Procesos en los que predomina la pérdida de fuerza
— miopatias
— perturbacién de la placa motriz (miastenia)

3. Procesos de afectacidn conjunta hipotonia pérdida de fuerza
— motoneurona espinal
— polineuropatias

Como sefialdbamos en la introduccién es basico intentar llegar lo mas
pronto posible a un diagndstico no meramente sindrémico sino de una
entidad precisa. Para ello es preciso recoger de manera especial en:

A. — La anamnesis

— si existe o no consanguinidad entre los padres, si otros hermanos
o parientes préximos presentaban un cuadro similar y en este caso
si se limitaba a varones o habia también hembras afectas. Estos
datos son orientativos de un proceso genéticamente determinado
ya de forma autosémica recesiva, autosomica dominante o ligada
al sexo.

— si durante el embarazo los movimientos fetales fueron normales,
disminuidos o ausentes. En los dos ultimos casos indicarian un
inicio intrauterino afectando la motilidad del feto.

— presentacién de vertex o podalica. Estd demostrada una mayor
incidencia de presentacién podalicas en los fetos con trastornos en
la motricidad de las extremidades inferiores y se considera que son
los movimientos de estos miembros importantes para el encajamien-
to cefalico del feto. Por otra parte la gran mayoria de traumas me-
dulares obstétricos corresponden a.partos de nalgas.

— las caracteristicas del parto y periodo neonatal.

— si la anomalia es evidente ya desde el nacimiento o si es posible
confirmar que se inicia tras un periodo de tiempo en €l que el com-
portamiento motriz del lactante fue normal.

B. — La exploracion se dirigird a determinar:

1. — Si existe un fenotipo anormal especifico o estigmas que identi-

fiquen un sindrome o enfermedad determinados. Dejando aparte el sindro-
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me de Down, por ser suficientemente familiar al pediatra, una serie de
estigmas morfoldgicos o cutdneos asociados pueden orientar ya en la explo-
racién al diagnéstico del proceso causante del trastorno motriz. Asi:

— manchas acromicas (esclerosis tuberosa de Bourneville).

— anomalias genitales (Prader-Wili, Smith-Lemli-Opitz).

— anomalias de los dedos (Rubinstein-Taybi, Cornelia de Lange, Lau-

rence-Moon-Bield).

— macrocefalia (hidrocefalia, hematoma subdural, hidranencefalia).

— hernia umbilical, facies tosca (hipotiroidismo).

2. — Si existe o no afectacion del SNC. En el lactante, los trastornos
cerebrales y especialmente cerebelosos, pueden presentarse con hipotonia
muy acusada. Seguin los estudios de Ingram (1955) un 40 por ciento de los
nifios que desarrollan luego una displejia espastica, pasan por una fase
previa hipoténica que dura de 6 semanas a 15 meses, con un promedio de
6 meses. Las formas ataxicas de paralisis cerebral constituyen una de las
causas mas frecuentes e importantes del sindrome del «floppy infant»
(Brandt, 1950; Tizard 1964; Ingram 1966).

Una microcefalia, afectacion del estado de vigilancia, crisis comiciales,
reaccién viva al estimulo plantar o una respuesta positiva a la maniobra de
Rossolimo, tendencia a la adduccién del pulgar, limitacion en la abduccion
del muslo, persistencia de reacciones arcaicas (Moro, tonico flexor de las
manos) son signos de lesién superior. (Tabla 3)

TABLA 3: Signos de afectacion de estructuras superior en el «ninio blando».

— microcefalia 2
— disminucion del estado de vigilancia

— reaccién de 'Moro después de los 4 meses

— pulgar en adduccién

— limitacién de abduccién muslos

— signo de ‘Rossolimo

La hipotonia constituye un signo basico de disfuncion cerebelosa en el
lactante. Para Ingram es el mas llamativo y segin Gamstorp frecuen-
temente es el unico signo de disfunciéon cerebelosa en nifios que luego
se manifiestan ya con una ataxia evidente. Cuando la hipotonia es muy
acusada la hipodinamia asociada puede dar al lactante un aspecto de en-
fermedad neuromuscular. Los errores diagnésticos con la enfermedad de
Werdnig-Hoffman no son excepcionales.

La diferenciacién clinica entre una hipotonia de origen cerebeloso y
una debilidad neuromuscular de base periférica puede en ocasiones, y es-
Pecialmente en los tres primeros meses de la vida, ser imposible, precisando
entonces recurrir en los examenes complementarios (EMG, radiografias
de créneo, TAC). ;

Posteriormente las oscilaciones del tronco al intentar mantenerse semn
tado y especialmente, con el desarrollo de la actividad manual propositiva
la aparicién de una dismetria son signos que permiten catalogar la hipoto-
nia como cerebelosa. Otras veces la hipotonia cerebelosa, especialmente
de origen perinatal, se acompaifia de los signos de afectacion cerebral ya
sefialados. En estos casos se trata de nifios que evolucionan hacia la forma
de ataxia dipléjica de paralisis cerebral. B
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Ciertas encefalopatias metaboélicas cursan con hipotonia que es muy
caracteristica de las gangliosidosis (Tay-Sachs, GM,) pero que también se
ve en otros procesos mas raros (distrofia neuroaxonal de Seitelberger).

3. — Si existe o no debilidad muscular. Como ya hemos dicho, si
bien clinicamente se encuentran generalmente asociadas, hipotonia y de-
bilidad muscular, son dos trastornos diferentes y el clinico ha de esforzarse
en determinar ante un nifio blando la parte que corresponde a la hipotonia
y la parte debida a la paralisis. Un signo indiscutible de lesiéon muscular
es la presencia de amiotrofias. En el lactante la objetivacion de éstas se
halla dificultada por el paniculo adiposo abundante en la cintura pelviana
y muslo. Por ello a nivel de la cintura escapular es donde puede obser-
varse mejor el desarrollo de la musculatura especialmente el supraespinoso
y pectorales, (éstos se pueden palpar bien por el reborde que ofrecen en el
hueco axilar). Excepto en la lengua y ain en muy raras ocasiones, no se
espere hallar las fasciculaciones que constituyen un signo valioso de dano
de la motoneurona espinal.

Posiblemente dos signos indicativos de debilidad muscular asociada a
hipotonia sean a) el hecho de que el nifio puramente hipoténico muestre
una buena motilidad espontanea, mientras que en el que predomina un
trastorno de la fuerza destaca por su adinamia permaneciendo casi inmovil
sobre la cama con la piernas en posicién de batracio y los brazos pegados
al plano de la misma y b) cuando se dan la presencia de retracciones ten-
dinosas, en flexién a nivel de rodillas y codos y en extensién en el tobillo
las cuales son signos que indican la existencia de una lesién antigua e
importante de la musculatura ya de origen espinal ya propiamente
muscular.

4. — Exdmenes complementarios. Los datos anteriores orientan los
examenes complementarios que colaboran al diagnéstico. Repetiremos una
vez mas que la misién del clinico es valorar adecuadamente los examenes
complementarios con sentido comun, pensando que excepcionalmente tiene
valor un examen complementario contradictorio con la clinica.

En los pacientes en que existen signos de afectacion cerebral el examen
se orientara a determinar la causa de su encefalopatia. Los examenes indi-
cados de estos casos son: radios de craneo, EEG, fondo de ojo.

En principio el estudio de una encefalopatia en el lectante escapa de
los objetivos de este trabajo en el que nos vamos a dedicar tinicamente a
los procesos neuromusculares. Para el estudio de los procesos neuromuscu-
lares del lactante disponemos de los siguientes medios:

A). EMG. Al electromiografista, podemos pedir que nos informe si
el misculo explorado es normal, tiene un trazado patolégico midgeno, tiene
descargas mioténicas, tiene un fenémeno miasténico y si tiene un trazado
patolégico neurdgeno.

Pretender ir mas alli en el terreno diagnéstico es extremadamente pe-
ligroso. En el nifio 1a exploracién es especialmente dificil porque una parte
de la misma se basa en la obtencién de un trazado con contraccién volun-
taria y sostenida lo cual, si no es un examinador paciente y hébil es muy
dificil de obtener en el lactante.

En la diferenciacion de las diferentes modalidades de miopatia el EMG
carece practicamente de valor si exceptuamos las miopatias que cursan con

fenémeno mioténico (enfermedad de Thomsen, distrofia mioténica) y la
miastenia.
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En las atrofias neurégenas el EMG puede distinguir con bastante pre-
cisién entre una lesién de las células de asta anterior (enfermedad de Werd-
nig-Hoffman, otras atrofias espinales) y una neuropatia periférica (sindrome
de Guillain-Barré, polineuritis crénicas) siempre en este caso complementa-
do por el estudio de la velocidad de conduccién de la que hablaremos a
continuacién.

Debe tenerse en cuenta que algunas miopatias congénitas pueden cur-
sar con un EMG dentro de los limites de la normalidad y que, si bien ex-
Cepcionalmente, neuropatias por afectacion de la neurona del asta anterior
Pueden dar un trazado miopatico.

Con todos estos inconvenientes el EMG constituye un elemento preciso
Para el estudio de los procesos neuromiopaticos del lactante.

B). Velocidad de conduccion. (V.C.). El estudio de la velocidad de
conduccién nerviosa constituye un examen sencillo de bastante exactitud
¥ de marcada fiabilidad. Consiste en determinar la velocidad con que el
nervio transmite el impulso nervioso. Existen unas cifras de normalidad
de acuerdo con la edad y el musculo explorado (Radkte 1969).

Un enlentecimiento de la velocidad de conduccién es indicativo de
neuropatia periférica. Las lesiones del asta anterior (enfermedad de Werd-
nig-Hoffman, atrofias espinales) dan, en principio, resultados normales. Es
Importante tener en cuenta que las alteraciones en la mielina que rodea el
nervio repercutan mdas intensamente sobre la V. C. que las lesiones del
axon, puesto que a menos que todos €éstos estén incapacitados para la
transmisién (seccién del nervio por ejemplo) la V. C. determina la velocidad
de las fibras mas rapidas independientemente de su nimero y por lo tanto
Mmientras en €l nervio haya un grupo, aunque reducido, de fibras con buena
Capacidad transmisora ésta serd la que se reflejard en los resultados. Por
el contrario la desmielinizacién afecta todo el proceso de conduccién ner-
Viosa y por lo tanto repercute a la V. C. con mas intensidad.

En la tabla 4 se indican algunas de las enfermedades mds comunes que
Cursan con enlentecimiento de la V. C.

;l'ABIA 4: Alteracion de la VC en diversas afecciones neuromusculares del
actante.

*

— Enfermedad de Werdnig-Hoffman
— Atrofias espinales -

— Hipotiroidismo

— Leucodistrofia ‘metacromatica +
— Leucodistrofia de Krabbe

— Sindrome Guillain-Barré**

— Gangliosidosis (Tay-Sachs, G. M;...)
— Poliomielitis

— 'Miopatias

+++ 2z Z

+
ZZZ

—_—

(') N = Normal.
(**) A partir de 15 dias de inicio.
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Una excelente puesta al dia de la importancia de esta técnica en el nifio
es la de Wagner y Buchthal, (Wagner, A. L., Buchthal, F. — «Motor and
sensory conduction in infancy and childhood: reappraisal»s. Develop. Med.
Child. Neurol. 14: 189, 1972).

C). Enzimas. El aumento de CPK, adolasas, transaminasas se reduce
practicamente a la distrofia muscular progresiva y miositis. Un ligero au-
mento puede hallarse en las miopatias congénitas benignas e incluso en la
enfermedad de Werdnig-Hoffman, aunque generalmente en estos procesos
son normales. Vale la pena insistir e neste aspecto, pues es frecuente el
error de considerar que estas enzimas se hallan alteradas en todas las
miopatias y que por consiguiente su normalidad excluye la existencia de
un proceso de este tipo.

D). L. C. R. Una hiperalbuminorraquia co nnormalidad celular se
halla:

— frecuentemente en enfermedades metabdlicas que afectan la sus-
tancia blanca (leucodistrofias). En algunas casi constante (leucodistrofia
metacromdtica, leucodistrifia de Krabbe) en otras esporadicas (enfer-
medad de Leigh).

— en polineuropatias agudas (Guillian-Barré) y cronicas (enfermedad
de Dejerinne-Sottas).

— traumatismo medular obstétrico aunque en este caso, en el periodo
neonatal, va asociada a una pleocitosis.

E). Biopsia muscular y de nervio. Estos importantes métodos diag-
nosticos seran tratados por separado en el estudio de los diferentes proce-

sos cauantes de hipotonia y/o debilidad muscular, en la segunda parte de
este estudio.

APENDICE
Clasificaciéon sugerida por Dubowitz

I. Procesos paraliticos (debilidad con hipotonia incidental).

1. Atrofias musculares espinales proximales-atrofias neurogénicas.
(a) Atrofia muscular espinal infantil (enfermedad de Werdnig-Hoff-
mann).
2. Miopatias congénitas.
(a) «Estructurales» — Enfermedad de los focos centrales
Miopatia nemalinica
Miopatia miotubular
Anormalidades mitocondriales
Miscelanea
(b) Metabdlicas - glucogenosis |,
3. Otros trastornos neuromusculares.
(a) Distrofia muscular - distrofia de Duchenne de comienzo precoz.
(b) Distrofia muscular congénita. ]
(c) Distrofia mioténica.
(d) Miastenia grave.
(e) Paralisis periddica.
() Polimiositis.
(g) Neuropatias periféricas.
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II. Procesos no paraliticos (Hipotonia sin debilidad significativa).

1. Trastornos del sistema nervioso central.
(a) Deficiencia mental inespecifica.
(b) Paralisis cerebral hipoténica, atetosis, ataxia.
(c) Trastornos metabdlicos: anomalias del metabolismo de los
aminoacidos,
anomalias del metabolismo de los
mucopolisacaridos, lipidosis.
(d) Mongolismo.
(e) Trauma obstétrico, hemorragia intracraneal, anoxia.
2. Sindrome hipotonia-obesidad (Prader-Willi).
3. Trastornos del tejido conjuntivo
Laxitud congénita de los ligamentos; sindrome de Marfan; sin-
drome de Ehlers-Danlos; osteogénesis imperfecta; aracnodactilia.
4. Metabdlicos, nutritivos, endocrinos
Hipercalcemia, acidosis tubular renal, raquitismo, enfermedad
celiaca, hipotiroidismo.
5. Enfermedad aguda
Infeccién, deshidratacion. -
6. Miscelanea
Cardiopatia congénita.
7. Hipotonia congénita benigna; «hipotonia esencial».

Resumen Los autores hacen una revision actualizada del concepto de

«Floppy Infant» diferenciando los conceptos dg hipotonia
Mmuscular y disminucién de fuerza, analizando los distintos mecanismos de
Cada proceso. Se critica asimismo el concepto de enfermedad de Oppen-
.eim y se exponen las pautas de anamnesis y exploracion para el diagnds-
tico diferencial de dichos procesos evitando en lo posible la practica de
€xamenes complementarios costosos y/o agresivos a los que son sometidos
con frecuencia dichos enfermos.

Summary A revision about the actual concept of Floppy Infant and a dif-
ferentiation betwen-the terms of muscular hipotony and dismi-
nution of muscular strenght, with an analysis of their diverse mechanisms,
is made. A critic in the meaning of Oppenheimer’s syndrome is also made.
Finally the Authors describe their diagnostic approach carefully avoiding
uUnnecessary agressive and/or expensive complementary examens.

221




	00000200
	Page 1

	00000201
	Page 1

	00000202
	Page 1

	00000203
	Page 1

	00000204
	Page 1

	00000205
	Page 1

	00000206
	Page 1

	00000207
	Page 1

	00000208
	Page 1


