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SINDROME MIASTENICO CONGENITO
CON APNEA EPISODICA

Otras denominaciones: miastenia infantil familiar, FIMG, sindrome miasténico congénito de tipo la, mias-
tenia infantil familiar de tipo 2, FIMG2, miastenia autosémica recesiva.

¢Cuales son las ultimas novedades sobre el sindrome miasténico congénito con
apnea episoédica?

En el afo 2001 se ha identificado en el cromosoma 10 (regién 10g11.2) el gen del sindrome miasténico
congénito con apnea episédica, antes denominado ‘miastenia infantil familiar’. Se trata del gen que codi-
fica la colina acetiltransferasa (CHAT), una proteina que se libera en las terminaciones nerviosas presi-
napticas y que permite la sintesis de la acetilcolina, componente quimico indispensable en la transmi-
sion de la orden motora del nervio al musculo.

¢ Qué es el sindrome miasténico congénito con apnea episédica?

El sindrome miasténico congénito con apnea episédica, antes denominado miastenia infantil familiar, es
una enfermedad genética de la unidon neuromuscular, la zona de «comunicacion» entre el nervio, que da
ordenes, y el musculo, que actia. Forma parte del grupo de sindromes miasténicos congénitos, caracte-
rizados por las anomalias localizadas antes de (SMC presinapticos), después de (SMC postsinapticos) o
en la sinapsis (SMC sinapticos), que es el espacio existente entre el nervio y el musculo por el que se
transmite el mensaje emitido desde el nervio al musculo (ver: Sindromes miasténicos congénitos). Este
sindrome es un SMC presinaptico de transmisién autosémica recesiva.

¢Como se manifiesta?

El sindrome miasténico congénito con apnea episodica se manifiesta desde el nacimiento o en la infan-
cia. Los primeros signos consisten en la caida del parpado superior (ptosis), problemas de succion,
deglucion, vémitos con fiebre, episodios de apneas y lloros sin causa.

¢Coémo evoluciona?

El sindrome miasténico congénito con apnea episddica mejora, de modo general, en la infancia. Los sin-
tomas respiratorios y digestivos se reducen poco a poco. Subsiste una fatigabilidad de intensidad varia-
ble de los musculos de los ojos, de la cara y, con menos frecuencia, de los musculos de la espalda, de
los hombros y de la pelvis.

¢Como se realiza el diagnoéstico?
El reqgistro de la actividad eléctrica del musculo (electromiograma) después de la estimulacién pone de
manifiesto un defecto de transmision entre el nervio y el musculo.

El analisis de sangre permite asegurar la ausencia de anticuerpos dirigidos contra los receptores de ace-
tilcolina (generalmente presentes en la miastenia «clasica» autoinmune).

La extraccion de un fragmento de nervio y de musculo (biopsia neuromuscular) permite observar la dis-
minucién de las vesiculas sinapticas con el microscopio electronico.
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¢Qué se puede hacer?

El tratamiento con acetilcolinesterasicos es eficaz y permite la regresion de la mayoria de los sintomas.

¢Cual es su causa y cual es el estado actual de la investigacion?

El sindrome miasténico congénito con apnea episddica se debe a un problema en la produccién del com-
ponente quimico que traduce y transmite la orden motora del nervio al musculo, la acetilcolina, o a una
falta de «reservorios» (vesiculas presinapticas) que permiten almacenarla. Este problema se debe a una
anomalia del gen de la colina acetiltransferasa (gen CHAT en 10g11.2) proteina que habitualmente se libe-
ra en la terminacion nerviosa presinaptica para facilitar el paso del acetato a la colina, necesaria para la
sintesis de la acetilcolina.

© ASEM www.asem-esp.org Derechos de traduccion cedidos por la AFM.
I.S.B.N. 84-688-0432-0 -79 -



