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SINDROME DEL CANAL RAPIDO

¢Qué es el sindrome del canal rapido?

El sindrome del canal rapido es una enfermedad genética de la unién neuromuscular, la zona de
«comunicacion» entre el nervio, que da 6rdenes, y el musculo, que actua. Forma parte del grupo de sin-
dromes miasténicos congénitos, que se caracterizan por anomalias localizadas antes (SMC presinapti-
cos), después (SMC postsinapticos) o en la sinapsis (SMS sinaptico), el espacio existente entre el nervio
y el musculo por el que se transmite el mensaje enviado desde el nervio al musculo (ver: Sindromes mias-
ténicos congénitos). El sindrome del canal rapido es un SMC postsinaptico de transmisién autosémica
recesiva.

¢Como se manifiesta?

El sindrome del canal lento comienza desde el nacimiento. Los primeros signos son una paralisis de los
musculos extraoculares y una anormal fatigabilidad muscular. Con frecuencia se observa una debilidad
de los musculos flexores del cuello, del tronco y de las cinturas.

¢Como evoluciona?

La enfermedad evoluciona durante la infancia y luego se estabiliza. Esta evolucion da lugar a una afecta-
cion de los nervios craneales, problemas de deglucién (causantes de desnutricion) y una afectacion de
los musculos de los miembros.

¢Como se realiza el diagnéstico?

El registro de la actividad eléctrica del musculo (electromiograma) tras su estimulacién pone de manifies-
to un defecto caracteristico en la transmision entre el nervio y el musculo.

Una muestra de sangre permite confirmar la ausencia de anticuerpos dirigidos contra los receptores de
acetilcolina (presentes de modo general en la miastenia clasica autoinmune).

¢ Qué se puede hacer?

La afectacién respiratoria puede exigir la utilizacién precoz de ventilacion asistida. Algunos tratamientos
farmacolodgicos (diaminopiridina, anticolinesterasicos, etc.) permiten una recuperacion sintomatica.
Teniendo en cuenta la variabilidad de la expresién de esta enfermedad, los tratamientos que son eficaces
en algunos enfermos pueden no serlo en otros.

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

Probablemente son multiples mecanismos moleculares los que causan el sindrome del canal rapido. Se
han identificado varias mutaciones en los genes que codifican las subunidades epsilon y delta, que cons-
tituyen los receptores de acetilcolina (respectivamente en los genes CHRNE en 17p13 y CHRND en 2g33-
34).
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