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ta

pa
s:

ele
ct

ro
m

io
gr

am
a (

o 
de

te
cc

ió
n)

 y 
es

tim
u-

lac
ió

n/
de

te
cc

ió
n.

El 
el

ec
tr

om
io

gr
am

a
(E

M
G)

 p
er

m
ite

 el
 an

áli
sis

 so
no

ro
 y

vis
ua

l d
e 

los
 p

ot
en

cia
les

 d
e 

ac
ció

n 
de

 la
s f

ibr
as

m
us

cu
lar

es
.

La
 d

et
ec

ció
n 

se
 r

ea
liz

a 
m

ed
ian

te
 u

na
 a

gu
ja-

ele
ct

ro
do

 d
e

re
gis

tro
 q

ue
 se

 a
pli

ca
 a

l m
ús

cu
lo

 e
stu

dia
do

.E
l r

eg
ist

ro
 e

s
po

r t
an

to
 e

xt
ra

ce
lul

ar,
el 

ele
ct

ro
do

 se
 si

tú
a e

n 
la 

inm
ed

iat
a

pr
ox

im
ida

d 
de

 la
s 

fib
ra

s 
m

us
cu

lar
es

.E
l e

stu
dio

 d
e 

ca
da

m
ús

cu
lo 

se
 e

fec
tú

a e
n 

do
s t

iem
po

s:
re

gis
tro

 d
e 

la
sit

ua
ció

n
de

 re
po

so
,e

n 
au

se
nc

ia 
de

 c
ua

lqu
ier

 a
ct

ivi
da

d 
m

us
cu

lar
,y

re
gis

tro
 e

n 
un

a c
on

tra
cc

ió
n 

m
us

cu
lar

 vo
lun

ta
ria

.
La

 pr
ue

ba
 de

 es
tím

ulo
/de

te
cc

ión
 pe

rm
ite

,tr
as

 la
 es

tim
ula

ció
n

elé
ct

ric
a 

de
 u

n 
ne

rv
io,

la 
m

ed
ici

ón
 d

e 
lo

s p
ot

en
cia

les
 d

e
ac

ció
n 

lat
en

te
s y

 e
l c

álc
ulo

 d
e 

la 
ve

lo
cid

ad
 d

e 
co

nd
uc

ció
n.

Lo
s 

es
tim

ul
ad

or
es

 p
ro

du
ce

n 
ge

ne
ra

lm
en

te
 i

m
pu

lso
s

De
 ac

ue
rd

o 
co

n 
la 

en
cu

es
ta 

de
 la

 A
FM

,la
 ab

ru
m

ad
or

a
m

ay
or

ía 
de

 s
uje

to
s 

ex
pe

rim
en

ta
 u

na
 s

en
sa

ció
n 

de
ag

ra
va

m
ien

to
 p

er
cib

ida
 e

n 
la 

m
ay

or
 p

ar
te

 d
e 

lo
s

ca
so

s c
om

o 
ag

ra
va

m
ien

to
 le

nt
o 

(ve
r «

En
cu

es
ta

 A
FM

 • 
Pr

im
er

os
sín

to
m

as
 y

 d
iag

nó
st

ico
 •

 P
er

ce
pc

ió
n 

de
 la

 e
vo

lu
ció

n 
de

 la
en

fer
m

ed
ad

 • 
D

éfi
cit

s f
un

cio
na

les
»)

.

El 
tie

m
po

 tr
an

sc
ur

rid
o 

en
tre

 la
 af

ec
ta

ció
n 

de
 la

 p
ar

te
 su

pe
rio

r y
la 

de
 la

 in
fer

io
r d

el 
cu

er
po

 e
s m

uy
 va

ria
ble

 se
gú

n 
lo

s i
nd

ivi
du

os
.

Se
 d

isp
on

e d
e e

sc
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as
 es

ta
dís

tic
as

 p
ar

a e
va

lua
r e

ste
 ti

em
po

 p
er

o
W

alt
on

 y 
N

at
ra

ss
 (1

95
4)

 in
dic

an
 u

n 
pe

río
do

 d
e 

20
 a 

30
 añ

os
.

La
 e

vo
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ió
n 
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ne

ra
l d

e 
la 

FS
H 

es
 va

ria
ble

.C
er

ca
 d

e 
la 

m
ita

d 
de

lo
s e

nfe
rm

os
 n

o 
lle

ga
 a 

ve
r a

fec
ta

da
 su

 ci
nt

ur
a p

élv
ica

.P
or

 o
tra

pa
rt

e,
las

 fo
rm

as
 m

ás
 gr

av
es

 d
e 

la 
en

fer
m

ed
ad

 se
 m

an
ifie

sta
n 

en
ed

ad
es

 av
an

za
da

s.
La

 af
ec

ta
ció

n d
e l

a c
int

ur
a p

élv
ica

 co
ns

tit
uy

e,
pa
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 la

 m
ay

or
 pa

rt
e

de
 a

ut
or

es
,u

n 
cr

ite
rio

 d
e 

gr
av

ed
ad

.V
ar

ía 
en

tre
 e

l 4
5 

y 
el 

60
 %

de
 lo

s c
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os
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 1

95
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 e

n 
la 

im
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rta
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ia 
de
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cta
ció

n 
de
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nt
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a 
pé

lvi
ca

,a
 u

n 
80

 %
 d

e l
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 h
om
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 y 
a 

un
 2

3
% 

de
 la

s m
uje
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 a

fec
ta

do
s g

ra
ve

me
nt

e (
Be

ck
er,

19
53

).

La
 in

ca
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 m
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a 
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n 

cr
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 d
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m
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m
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so
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 d
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n 
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a 
inf

an
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lm

en
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an
do
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y y

 D
eje
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Es
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rm
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se

 c
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te
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a 
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r 
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 e

vo
lu

ció
n 

m
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áp
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a 

e
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ita
nt

e.
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fec

ta
ció
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ial
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ce
 h
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en

te
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n 
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im

er
 a

ño
 d

e 
vid

a,
en
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sio
ne

s 
co

n 
un

 a
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ec
to

 d
e 

dip
lej

ía
fac

ial
.A

 e
sta

 a
fec

ta
ció

n 
le 
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ue

 e
l p

ro
gr

es
ivo

 d
eb

ilit
am

ien
to

 d
e

la 
cin

tu
ra

 e
sc

ap
ula

r y
 d

e 
lo

s e
xt

en
so
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s d

el 
pie

.L
a m

ay
or

 p
ar

te
de

 e
sto

s n
iño

s s
e 

ve
n 

ob
lig

ad
os

 a 
us

ar
 u

na
 si

lla
 d

e 
ru

ed
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 an
te

s
de

 lo
s 1

0 
añ

os
.E

s f
re

cu
en

te
 la

 af
ec

ta
ció

n 
au

dit
iva

.
Es

ta 
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da
lid

ad
 in

fan
til 
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po

ne
 m

en
os

 d
el 

5 
% 

de
 lo

s c
as

os
 d

e F
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.

Un
 e

stu
dio

 re
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za
do

 e
n 

19
94

,s
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re 
96

 su
jet

os
 p

roc
ed

en
tes

 d
e 

17
fam

ilia
s a

fec
ta

da
s p

or
 F

SH
 a

ut
os

óm
ica

 d
om

ina
nt

e 
y 

so
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e 
9 

ca
so

s
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po
rá

dic
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,r
eg

ist
ra

 6
 n

iño
s q

ue
 p
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en

ta
n 

un
a 

mo
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lid
ad

 in
fan

til,
co

nfi
rm

an
do

 es
ta

 im
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es
ión

 d
e g

ra
ve

da
d 

(B
rou

we
r,1

99
4)

.

Fo
rm

a c
on

 e
m

pe
or

am
ien

to
 ta

rd
ío

Al
gu

no
s 

pa
cie

nt
es

 c
on

 F
SH

 s
ólo

 p
re

se
nt

an
 m

an
ife

sta
cio

ne
s 

lev
es

du
ra

nt
e 

la 
pr

im
er

a 
mi

tad
 d

e 
su

 v
ida

 e
n 

los
 m

ús
cu

los
 f

ac
ial

es
.

Po
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rio
rm

en
te

,a
pa

re
ce

 u
n 

de
te
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ro
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o 
en

 2
 ó

 3
 añ

os
.C

on
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cu
en

cia
 af

ec
ta 

a l
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 m
ús

cu
los

 de
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s c
int

ur
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 pé
lvi

ca
 y 

es
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,lo
qu

e p
ro

vo
ca

 se
ria

s d
ific

ult
ad

es
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ra
 la

 m
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ha
,q

ue
 pu

ed
en

 o
bli

ga
r a

l
us

o d
e s

illa
 de

 ru
ed

as
.L

as
 bi

op
sia

s m
us

cu
lar

es
 de

 es
to

s p
ac

ien
te

s s
on

co
n f

re
cu

en
cia

 de
 tip

o 
inf

lam
ato

rio
.S

in 
em

ba
rg

o,
un

 tr
ata

mi
en

to
 co

n
co

rti
co

es
te

ro
ide

s c
ar

ec
e d

e e
fic

ac
ia 

en
 es

to
s c
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os

  (
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oo
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,1
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Ó
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Ó

N
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to 
mu

scu
lar

cu
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ra
do

s,
de

 b
re

ve
 d

ur
ac

ió
n 

y 
am

pli
tu

d 
co

no
cid

as
.L

a
de

te
cc

ió
n 

se
 e

fe
ct

úa
 m

ed
ian

te
 e

lec
tro

do
s d

e 
su

pe
rfi

cie
o 

de
 ag

uj
a c

on
cé

nt
ric

os
.P

ar
a c

alc
ul

ar
 la

 v
el

oc
id

ad
 d

e
co

nd
uc

ci
ón

de
 u

n 
ne

rv
io

 m
ot

or
 e

s p
re

cis
o 

m
ed

ir 
do

s
lat

en
cia

s,
un

a 
tr

as
 la

 e
st

im
ul

ac
ió

n 
di

st
al 

y 
la 

ot
ra

 tr
as

 la
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tim
ul

ac
ió

n 
pr

ox
im

al 
de

l 
ne

rv
io

.
Re

st
an

do
 l

as
 d

os
lat

en
cia

s 
se

 o
bt

ien
e 

el 
tie

m
po

 d
e 

co
nd

uc
ció

n 
en

tre
 lo

s
do

s p
un

to
s d

e e
sti

m
ula

ció
n.

Se
 p

ue
de

 ca
lcu

lar
 la

 ve
lo

cid
ad

de
 co

nd
uc

ció
n 

m
ot

or
a m

idi
en

do
 la

 d
ist

an
cia

 en
tre

 lo
s d

os
pu

nt
os

.L
a 

co
nd

uc
ció

n 
ne

rv
io

sa
 s

en
sit

iva
 s

e 
es

tu
di

a
re

gis
tr

an
do

 l
os

 p
ot

en
cia

les
 e

vo
ca

do
s.

Pa
ra

 m
ed

ir 
la

ve
lo

cid
ad

 d
e 

co
nd

uc
ció

n 
se

ns
iti

va
 e

s s
uf

ici
en

te
 co

no
ce

r l
a

lat
en

cia
 d

e 
ap

ar
ici

ón
 d

el 
po

te
nc

ial
.

Pr
ec

au
cio

ne
s

Es
 p

re
cis

o 
ele

gir
 co

n 
cu

ida
do

 lo
s m

ús
cu

lo
s c

uy
a a

ct
ivi

da
d

se
 v

a 
a 

re
gis

tra
r.

En
 la

 F
SH

,s
e 

eli
ge

n 
ge

ne
ra

lm
en

te
 lo

s
m

ús
cu

lo
s d

e 
la 

cin
tu

ra
 e

sc
ap

ula
r y

 lo
s m

ús
cu

lo
s f

ac
ial

es
.

Re
su

lta
do

s
Lo

s p
ro

ce
so

s p
at

ol
óg

ico
s «

m
io

gé
nic

os
» 

 se
 p

ro
du

ce
n 

po
r

un
a a

lte
ra

ció
n 

de
 la

s f
ibr

as
 m

us
cu

lar
es

 en
 el

 in
te

rio
r d

e l
as

un
id

ad
es

 m
ot

or
as

,e
n 

ta
nt

o 
qu

e 
la 

ne
ur

on
a 

m
ot

or
a

pe
rm

an
ec

e 
int

ac
ta

.E
n 

co
ns

ec
ue

nc
ia,

las
 an

om
alí

as
 af

ec
ta

n
al 

as
pe

ct
o 

de
 lo

s p
ot

en
cia

les
 u

nit
ar

io
s y

 a 
la 

gr
ad

ac
ió

n 
de

la 
co

nt
ra

cc
ió

n 
vo

lun
ta

ria
 d

e 
lo

s m
ús

cu
lo

s.

Lo
s p

ot
en

ci
al

es
 d

e 
un

id
ad

 m
ot

o-
ra

(P
UM

) s
e 

co
rr

es
po

nd
en

 c
on

 la
 su

m
a

de
 p

ot
en

cia
les

 d
e 

ac
ció

n 
de

 c
ad

a 
fib

ra
 m

us
cu

lar
 d

e 
un

a
m

ism
a u

nid
ad

 m
ot

or
a.

En
 re

po
so

Tr
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 la
 in

se
rc

ió
n 

de
l e

lec
tro

do
 d

e 
ag

uja
 se

 p
ro

du
ce

n 
an

o-
m

alí
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 e
n 

fo
rm

a 
de

 p
ot

en
cia

les
 b

re
ve

s,
de

 p
ot

en
cia
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ele

ct
ro

po
sit

ivo
s 

de
 fr

en
te

 r
ígi

do
,d

e 
«d
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ca
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as

» 
ps

eu
-

do
m

io
tó

ni
ca

s 
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m
pu

es
ta

s 
po

r 
po

te
nc

ial
es

 c
om

pl
ejo

s
es

ta
bl

es
.N

un
ca

 a
pa

re
ce

 f
ib

ril
ac

ió
n 

de
 r

ep
os

o 
en

 lo
s

tra
za

do
s d

e 
EM

G 
de

 la
 F

SH
.

D
ur

an
te

 la
 co

nt
ra

cc
ió

n 
m

us
cu

lar
Lo

s p
ot

en
cia

les
 u

nit
ar

io
s s

on
 p

ol
ifá

sic
os

 co
n 
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os

 b
re

ve
s;
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 d

ur
ac

ió
n 

y a
m

pli
tu

d 
se

 ve
n 

dis
m

inu
ida

s.
La
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ció

n 
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a 

de
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 c
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tra
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ió
n 
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lun

ta
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 e
s

im
po

sib
le.

Pa
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 q
ue

 te
ng

a l
ug
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 u

n 
m

ov
im

ien
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 vo
lun

ta
rio

,
el 

m
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cu
lo 

ut
iliz

a e
l m

áx
im

o 
nú

m
er

o 
de

 u
nid

ad
es

 m
ot

or
as

de
 la

s 
qu

e 
to

da
vía

 s
igu

en
 s

ien
do

 fu
nc

io
na

les
 (

su
m

ac
ió

n
es
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cia

l).
Lo
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po
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ial
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 p
ro

du
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n 
in

te
rfe

re
nc

ias
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Are
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o
rd

a
r
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 c
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te
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qu
e 

se
 e
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n

en
 f
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m

a 
de
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cio

ne
s 
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ad
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 f
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en
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co
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da

s 
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s 
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 d

e 
am
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a
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ot
en
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ifá
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os
).
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 c
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a d
e 
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m
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dé
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ien
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 m
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e.
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 d
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n 

fre
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cia
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 h
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 d
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 d
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m
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m
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e 
el 
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clí
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 p
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m
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 d

e 
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d
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n 

diá
m
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e 
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a 5
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m
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o 
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ed
en
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 d

e
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s 
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ió
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m
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m
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.
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 c
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as
ta

m
ie

nt
o 

o
de

sg
ar

ro
 y

 a
ct

ua
r 

de
 fo

rm
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a
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 so
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s

m
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s f
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ob
tie
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o
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e d
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tu
dio
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un
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dio
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oq
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inm
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til
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 p
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 m
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te

 m
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o 
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er

m
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m
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r c
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N

TO
 FA

RM
AC

O
LÓ

GI
CO

l
 R

EH
AB

ILI
TA

CI
Ó

N
l

CO
M

PE
N

SA
CI

Ó
N

 D
E 

LA
S 

D
ISC

AP
AC

ID
AD

ES
l

 C
IR

UG
ÍA

l
AN

ES
TE

SIA
l

BI
BL

IO
GR

AF
ÍA

El
 s

eg
ui

m
ie

nt
o 

ex
ig

e 
un

a 
va

lo
ra

ci
ón

 g
en

er
al

m
en

te
an

ua
l 

co
n 

pr
ue

ba
s 

m
us

cu
la

re
s,

 
ex

am
en

or
to

pé
di

co
,

ca
rd

ía
co

, 
re

sp
ir

at
or

io
, 

au
di

ti
vo

,
of

ta
lm

ol
óg

ic
o 

y 
di

et
ét

ic
o.

N
un

ca
 s

e 
de

be
 o

lv
id

ar
 la

 p
re

ve
nc

ió
n 

de
 la

 o
be

si
da

d.

N
o 

ex
is

te
 u

n 
tr

at
am

ie
nt

o 
fa

rm
ac

ol
óg

ic
o 

de
 fo

nd
o.

Se
 u

ti
liz

an
 a

nt
iá

lg
ic

os
 d

e 
m

od
o 

fr
ec

ue
nt

e.
La

s 
lá

gr
im

as
 a

rt
ifi

ci
al

es
 s

ir
ve

n 
pa

ra
 p

re
ve

ni
r 

la
co

nj
un

tiv
iti

s
y 

la
s 

ul
ce

ra
ci

on
es

 d
e 

la
 c

ór
ne

a.
En

 
ca

so
 

de
 

de
pr

es
ió

n 
gr

av
e 

se
 

ut
ili

za
n

an
ti

de
pr

es
iv

os
. C

on
 f

re
cu

en
ci

a 
es

tá
 in

di
ca

da
 u

na
te

ra
pi

a 
de

 m
an

te
ni

m
ie

nt
o.

La
 re

ha
bi

lit
ac

ió
n 

ti
en

e 
po

r 
ob

je
ti

vo
 re

du
ci

r 
el

 d
ol

or
y 

m
in

im
iz

ar
 lo

s 
ri

es
go

s 
de

 r
et

ra
cc

io
ne

s 
te

nd
in

os
as

.
Lo

s 
ap

ar
at

os
 y

 a
yu

da
s 

té
cn

ic
as

 u
ti

liz
ad

os
 c

on
m

ay
or

 f
re

cu
en

ci
a 

so
n:

 l
os

 a
pa

ra
to

s 
an

ti
eq

ui
no

s,
lo

s 
ba

st
on

es
 y

 l
as

 s
ill

as
 d

e 
ru

ed
as

 m
an

ua
le

s 
o

el
éc

tr
ic

as
.

La
 

fij
ac

ió
n 

de
l 

om
óp

la
to

 
a 

la
 

ca
ja

 
to

rá
ci

ca
(o

m
op

ex
ia

) p
ue

de
 p

er
m

it
ir

 r
ec

up
er

ar
 o

 m
ej

or
ar

 la
el

ev
ac

ió
n 

ac
ti

va
 d

e 
la

 e
xt

re
m

id
ad

 s
up

er
io

r.

En
 l

a 
an

es
te

si
a 

no
 s

e 
de

be
n 

ut
ili

za
r 

de
ri

va
do

s
ha

ló
ge

no
s 

ni
 s

uc
ci

ni
lc

ol
in

a.
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Se
gu

im
ien
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N
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2

SEG
UIM

IEN
TO

VA
LO

RA
CI

O
N

ES
 R

EI
TE

RA
DA

S
El

 s
eg

ui
m

ien
to

 s
e 

ba
sa

 e
n 

la 
re

ite
ra

ció
n 

de
 la

 v
alo

ra
ció

n,
un

a
o 

do
s 

ve
ce

s 
al 

añ
o,

de
 a

cu
er

do
 c

on
 e

l r
itm

o 
ev

ol
ut

ivo
 d

e 
la

en
fe

rm
ed

ad
.

Va
lo

ra
ci

ón
 m

or
fo

ló
gi

ca
 y

 d
el

 c
oc

ie
nt

e 
pe

so
-e

st
at

ur
a

Es
 im

po
rt

an
te

 la
 p

re
ve

nc
ió

n 
de

 la
 o

be
sid

ad
,y

a q
ue

 e
l e

xc
es

o 
de

pe
so

 e
s u

no
 d

e 
lo

s f
ac

to
re

s q
ue

 lim
ita

n 
la 

au
to

no
m

ía.
Va

lo
ra

ci
ón

 m
us

cu
la

r
Pr

ue
ba

s 
pa

ra
 d

et
er

m
ina

r 
el 

eq
uil

ibr
io

 a
go

nis
ta

-a
nt

ag
on

ist
a,

la
to

po
gr

afí
a e

xa
ct

a d
el 

dé
fic

it 
m

us
cu

lar
,la

 re
lac

ió
n 

pr
ox

im
al/

dis
ta

l,
la 

sim
et

ría
 o

 a
sim

et
ría

 d
e 

la 
afe

ct
ac

ió
n.

D
in

am
om

et
ría

 c
on

ex
am

en
 d

e 
la 

pin
za

 d
e 

pu
lga

r e
 ín

dic
e,

de
 la

 e
lev

ac
ió

n 
ra

qu
íde

a.
Ex

am
en

 fu
nc

io
na

l (
es

tu
dio

 d
e 

las
 d

ife
re

nt
es

 p
os

ici
on

es
 y

 d
el

tie
m

po
 q

ue
 se

 m
an

tie
ne

n,
pr

ue
ba

s c
ro

no
m

et
ra

da
s).

An
áli

sis
 d

e l
a

bi
pe

de
st

ac
ió

n 
(lo

ca
liz

ac
ió

n 
de

l c
en

tro
 d

e 
gr

av
ed

ad
,s

itu
ac

ió
n

y 
ele

va
ció

n 
de

 la
s 

ex
tr

em
id

ad
es

 s
up

er
io

re
s,

ca
rá

ct
er

 d
e 

la
hip

er
lo

rd
os

is)
.F

or
m

a 
ha

bit
ua

l d
e 

m
ar

ch
a 

so
br

e 
la 

pu
nt

a 
de

 lo
s

pie
s o

 so
br

e 
lo

s t
alo

ne
s.

Es
tu

di
o 

de
 la

 t
ro

fic
id

ad
En

 p
ar

tic
ula

r,a
ná

lis
is 

de
 u

na
 p

os
ibl

e 
at

ro
fia

 h
um

er
al.

Va
lo

ra
ci

ón
 o

st
eo

ar
ti

cu
la

r
Ex

am
en

 d
e 

de
fo

rm
ac

io
ne

s q
ue

 af
ec

ta
n 

al 
sis

te
m

a o
ste

oa
rt

icu
lar

,
de

 af
ec

cio
ne

s r
eu

m
át

ica
s e

n 
el 

ho
m

br
o 

o 
la 

co
lum

na
.

Va
lo

ra
ci

ón
 c

ar
di

or
es

pi
ra

to
ri

a
Ra

dio
gr

afí
a t

or
ác

ica
,p

ru
eb

as
 re

sp
ira

to
ria

s f
un

cio
na

les
,E

CG
.

Va
lo

ra
ci

ón
 d

e 
la

 a
fe

ct
ac

ió
n 

vi
su

al
 o

 a
ud

it
iv

a
D

eb
en

 re
ali

za
rs

e a
 lo

s p
ac

ien
te

s a
fec

ta
do

s p
or

 FS
H 

va
lo

ra
cio

ne
s

of
ta

lm
ol

óg
ica

s 
y 

de
 o

to
rr

in
ol

ar
in

go
lo

gía
 r

eg
ul

ar
es

 t
an

to
si

pr
es

en
ta

n 
fo

rm
as

 p
at

en
te

s c
lín

ica
m

en
te

,c
om

o 
si 

so
n 

es
ca

sa
-

m
en

te
 si

nt
om

át
ica

s o
 as

int
om

át
ica

s.
Lo

s m
iem

br
os

 d
e 

la 
fam

ilia
no

 a
fec

ta
do

s p
ue

de
n 

pr
es

en
ta

r l
os

 m
ism

os
 tr

as
to

rn
os

 o
cu

lar
es

qu
e 

lo
s e

nfe
rm

os
,p

or
 lo

 q
ue

 d
eb

en
 se

r o
bje

to
 ta

m
bié

n 
de

 e
ste

se
gu

im
ien

to
 re

gu
lar

.

RE
AL

IZ
AC

IÓ
N

 D
E 

PR
UE

BA
S 

M
US

CU
LA

RE
S 

Lo
s p

ro
ce

dim
ien

to
s d

e 
pr

ue
ba

s m
us

cu
lar

es
 so

n 
té

cn
ica

s t
od

av
ía

po
co

 n
or

m
ali

za
da

s y
 p

or
 e

llo
 su

 im
po

rta
nc

ia 
es

 si
gn

ific
at

iva
 si

 se
pa

rte
 d

e 
la 

hip
ót

es
is 

de
 q

ue
 e

s d
es

ea
ble

 o
bt

en
er

 u
na

 id
ea

 p
re

cis
a

de
 la

 e
vo

luc
ión

 n
atu

ra
l d

e 
la 

en
fer

m
ed

ad
,lo

 q
ue

 e
s i

nd
isp

en
sa

ble
pa

ra
 re

ali
za

r e
stu

dio
s p

ro
sp

ec
tiv

os
 so

br
e 

la 
FS

H.
Se

 p
ue

de
 d

ist
ing

uir
 e

nt
re

 p
ru

eb
as

 m
us

cu
lar

es
 c

ua
nt

ita
tiv

as
,

m
an

ua
les

 o
 fu

nc
io

na
les

.

La
 p

rá
ct

ica
 d

e 
pr

ue
ba

s 
m

us
cu

lar
es

 p
ar

a 
la 

va
lo

ra
ció

n 
de

 lo
s

dé
fic

its
 e

n 
la 

FS
H 

se
 a

pli
ca

 d
e 

m
od

o 
pr

efe
re

nt
e 

so
br

e 
gr

up
os

de
m

ús
cu

lo
s a

fec
ta

do
s p

or
 e

sta
 e

nfe
rm

ed
ad

.
De

 e
ste

 m
od

o,
se

 p
ue

de
n 

ais
lar

,p
or

 e
jem

plo
,9

 g
ru

po
s 

mu
scu

lar
es

pa
ra

 lo
s q

ue
 la

s p
ru

eb
as

 de
be

n r
ea

liz
ar

se
 en

 am
bo

s l
ad

os
 (P

er
so

niu
s,

19
94

):
- a

bd
uc

tor
es

 d
el 

ho
mb

ro
- r

ota
do

res
 la

ter
ale

s (
ex

ter
no

s) 
de

l h
om

br
o

-a
du

cto
res

 h
or

izo
nt

ale
s d

el 
ho

mb
ro

- a
bd

uc
tor

es
 h

or
izo

nt
ale

s d
el 

ho
mb

ro
- f

lex
or

es
 d

el 
co

do
- e

xte
ns

or
es

 d
el 

co
do

- e
xte

ns
or

es
 d

e l
a 

rod
illa

- f
lex

or
es

 d
e l

a 
rod

illa
- e

lev
ad

or
es

 d
el 

pie

En
 e

l m
ar

co
 d

e 
un

 se
gu

im
ien

to 
de

 c
er

ca
 d

e 
10

 a
ño

s d
e 

pa
cie

nt
es

afe
cta

do
s p

or
 en

fer
me

da
de

s n
eu

rom
us

cu
lar

es
,K

ilm
er

 re
ali

zó
 pr

ue
ba

s
so

br
e 3

4 
mo

vim
ien

tos
 (K

ilm
er,

19
95

):
- c

ue
llo

 (f
lex

ión
,e

xte
ns

ión
)

- t
ron

co
 (f

lex
ión

,e
xte

ns
ión

)
- h

om
br

os
 (a

bd
uc

ció
n,

rot
ac

ión
)

- c
od

os
 (f

lex
ión

,e
xte

ns
ión

)
- m

uñ
ec

as
 (f

lex
ión

,e
xte

ns
ión

)
- p

ulg
ar

es
 (a

bd
uc

tor
es

)
- c

ad
era

s (
fle

xió
n,

ex
ten

sió
n)

- r
od

illa
s (

fle
xió

n,
ex

ten
sió

n)
- t

ob
illo

s (
do

rsi
fle

xió
n,

fle
xió

n 
pla

nt
ar,

ab
du

cc
ión

,a
du

cc
ión

)

Pr
ue

ba
s m

us
cu

lar
es

 cu
an

tit
at

iva
s

Es
ta

s 
pr

ue
ba

s 
tie

ne
n 

po
r 

fin
ali

da
d 

ev
alu

ar
 la

 m
áx

im
a 

fu
er

za
iso

m
ét

ric
a 

vo
lun

ta
ria

.
Su

 e
sta

nd
ar

iza
ció

n 
y 

re
pr

od
uc

ibi
lid

ad
de

be
n 

se
r t

en
ida

s e
n 

cu
en

ta
.

La
 m

ed
ici

ón
 d

e 
la 

fue
rz

a 
de

 p
re

sió
n 

de
 la

 m
an

o 
y 

de
 lo

s 
de

do
s

pu
ed

e 
re

ali
za

rs
e 

co
n 

din
am

óm
et

ro
s (

din
am

óm
et

ro
 d

e 
Le

gr
an

d)
.

Pa
ra

 lo
s g

ra
nd

es
 gr

up
os

 m
us

cu
lar

es
 se

 u
til

iza
n 

co
n 

fre
cu

en
cia

er
gó

m
et

ro
s 

es
tá

tic
os

.E
st

os
 s

ist
em

as
 u

til
iza

n,
po

r 
eje

m
pl

o,
alm

oh
ad

illa
s a

jus
tab

les
 q

ue
 u

ne
n 

el 
br

az
o 

o 
la 

pie
rn

a d
el 

su
jet

o 
a

un
a 

cin
ta 

ine
lás

tic
a 

qu
e 

m
ov

iliz
a 

un
 t

ra
ns

m
iso

r 
de

 fu
er

za
,c

uy
a

ca
rg

a p
ue

de
 va

ria
r d

es
de

 5
0 

gr
am

os
 a 

10
0 

kil
og

ra
m

os
.L

os
 su

jet
os

se
 s

itú
an

 e
n 

un
a 

ca
m

illa
 d

e 
re

co
no

cim
ien

to
 r

eg
ula

ble
,q

ue
 e

stá
ro

de
ad

a p
or

 u
n 

ch
as

is 
m

et
áli

co
 o

cto
go

na
l.E

ste
 d

isp
os

itiv
o 

as
eg

u-
ra

 u
n 

an
cla

je 
ríg

id
o 

y 
aju

sta
ble

 a
l 

tr
an

sm
iso

r 
de

 f
ue

rz
a

(P
er

so
niu

s,
19

94
).

Pr
ue

ba
s m

us
cu

lar
es

 m
an

ua
les

Lo
s p

ro
ce

dim
ien

to
s e

stá
nd

ar
 p

ro
po

ne
n 

co
n 

fre
cu

en
cia

 el
 u

so
 d

e
es

ca
las

 c
om

o 
la 

M
.M

.T.
(M

an
ua

l M
us

cle
 T

es
tin

g)
 r

ec
om

en
da

da
po

r e
l M

ed
ica

l R
es

ea
rc

h 
Co

un
cil

 (M
RC

,L
on

dr
es

).
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TR
AT
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8-
3

Pr
ue

ba
s m

us
cu

lar
es

 fu
nc

io
na

les
Pa

ra
 o

bt
en

er
 u

na
 e

va
lua

ció
n 

cu
an

tit
at

iva
 p

ue
de

n 
pr

ac
tic

ar
se

nu
m

er
os

as
 p

ru
eb

as
 fu

nc
io

na
les

.L
as

 p
ru

eb
as

 c
ro

no
m

et
ra

da
s

pe
rm

ite
n 

ev
alu

ar
 fu

nc
io

ne
s c

om
o:

- s
ub

ir 
cu

at
ro

 e
sc

alo
ne

s d
e 

ta
m

añ
o 

es
tá

nd
ar

 co
n 

pa
sa

m
an

os
;

- r
ec

or
re

r u
na

 d
ist

an
cia

 d
e 

30
 p

ies
 (9

,14
 m

et
ro

s);
- b

eb
er

 1
80

 m
ilil

itr
os

 d
e 

ag
ua

 co
n 

un
a p

aji
ta

 si
tu

ad
a e

n 
el 

ce
nt

ro
de

 la
 b

oc
a (

Pe
rs

on
ius

,1
99

4)
.

La
s 

pr
ue

ba
s 

fu
nc

io
na

les
 e

sp
ec

ífic
as

 d
e 

la 
ex

tre
m

id
ad

 s
up

er
io

r
y 

de
 la

 e
xt

re
m

id
ad

 in
fe

rio
r 

se
 v

alo
ra

n 
co

n 
es

ca
las

 d
el

 t
ip

o
ut

iliz
ad

o 
po

r P
er

so
niu

s (
19

94
).

Se
gu

im
ien

to

Po
nd

er
ac

ió
n 

de
 la

s 
pr

ue
ba

s
m

us
cu

la
re

s 
m

an
ua

le
s 

(M
.M

.T
.)

5
Fu

er
za

 n
or

m
al

5-
D

eb
ilid

ad
 m

us
cu

lar
 d

ud
os

a.
4+

In
ca

pa
cid

ad
 d

e r
es

ist
ir 

un
a c

on
tra

rr
es

ist
en

cia
 m

áx
i-

m
a,

en
 to

da
 la

 am
pli

tu
d 

de
l m

ov
im

ien
to

.
4

Ca
pa

cid
ad

 d
e 

re
sis

tir
 u

na
 c

on
tra

rre
sis

te
nc

ia 
m

od
er

ad
a,

en
 to

da
 la

 am
pli

tu
d 

de
l m

ov
im

ien
to

.
4-

Ca
pa

cid
ad

 d
e r

es
ist

ir 
un

a c
on

tra
rr

es
ist

en
cia

 m
íni

m
a,

en
to

da
 la

 am
pli

tu
d 

de
l m

ov
im

ien
to

.
3+

Ca
pa

cid
ad

 d
e m

ov
iliz

ac
ió

n 
co

nt
ra

 gr
av

ed
ad

 en
 to

da
la 

am
pli

tu
d 

de
l m

ov
im

ien
to

 y 
de

 re
sis

tir
 u

na
 co

nt
ra

rr
es

is-
te

nc
ia

m
ín

im
a 

en
 u

na
 p

ar
te

 d
el

 r
ec

or
rid

o 
de

lm
ov

i-
m

ien
to

 co
n 

int
er

ru
pc

ió
n 

br
us

ca
 d

e 
la 

co
nt

ra
cc

ió
n.

3
Ca

pa
cid

ad
 d

e 
m

ov
iliz

ac
ió

n 
co

nt
ra

 g
ra

ve
da

d 
en

 to
da

 la
am

pli
tu

d 
de

l m
ov

im
ien

to
.

3-
Ca

pa
cid

ad
 d

e 
m

ov
iliz

ac
ió

n 
co

nt
ra

 g
ra

ve
da

d 
en

 m
ás

 d
e

la 
m

ita
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e 

los
mú

scu
los

 ex
tra

oc
ula

res
,fa

rín
ge

os
,li

ng
ua

les
 y 

de
l m

ioc
ar

dio
.

2.
Dé

fic
it 

mu
scu

lar
 en

 la
 ca

ra
 p

res
en

te 
en

 m
ás

 d
el 

50
 %

 d
e l

as
pe

rso
na

s a
fec

ta
da

s.
3.

He
ren

cia
 a

ut
os

óm
ica

 d
om

ina
nt

e e
n 

los
 ca

so
s f

am
ilia

res
.

4.
M

an
ife

sta
ció

n 
de

 u
na

 a
fec

ció
n 

mi
op

át
ica

 e
n 

el 
EM

G 
y 

la
bio

ps
ia 

mu
scu

lar
,a

l m
en

os
 en

 u
na

 d
e l

as
 p

er
so

na
s a

fec
ta

da
s,

y
en

 a
us

en
cia

 d
e d

iag
nó

sti
co

s a
lte

rn
at

ivo
s.
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au
se

nc
ia 

de
 a

fec
ta

ció
n 

fac
ial

,e
l d

iag
nó

sti
co

 d
e 

FS
H 

só
lo

 p
ue

de
m

an
te

ne
rs

e 
si 

la 
m

ay
or

 p
ar

te
 d

e 
lo

s 
afe

ct
ad

os
 d

e 
un

a 
m

ism
a

fam
ilia

 p
re

se
nt

a d
eb

ilid
ad

 m
us

cu
lar

 fa
cia

l.

Ex
clu

sió
n

La
 a

fe
ct

ac
ió

n 
de

 lo
s 

m
ús

cu
lo

s 
ex

tr
ao

cu
lar

es
,m

as
tic

at
or

io
s,

far
ín

ge
os

 y 
lin

gu
ale

s n
o 

fo
rm

a p
ar

te
 d

el 
cu

ad
ro

 cl
íni

co
.

Co
m

en
ta

rio
s

La
 a

fec
ta

ció
n 

fac
ial

 e
s 

en
 o

ca
sio

ne
s 

po
co

 p
er

ce
pt

ibl
e 

y 
pu

ed
e

ex
pr

es
ar

se
 p

or
 u

na
 s

im
pl

e 
as

im
et

ría
 e

n 
lo

s 
ge

st
os

 o
 e

n 
el

ro
st

ro
.D

isp
on

em
os

,a
de

m
ás

,d
e 

pr
ue

ba
s 

de
 q

ue
 la

s 
fo

rm
as

es
ca

pu
lo

pe
ro

ne
as

 si
n 

dé
fic

it 
fac

ial
 p

ue
de

n 
es

ta
r r

ela
cio

na
da

s c
on

la 
m

ism
a a

no
m

alí
a m

ol
ec

ula
r c

ro
m

os
óm

ica
 e

n 
4q

35
.

Ci
nt

ur
a e

sc
ap

ula
r

Co
m

en
ta

rio
s

Lo
s 

m
ús

cu
lo

s 
fij

ad
or

es
 d

el 
om

óp
lat

o 
so

n 
lo

s 
m

ús
cu

lo
s 

m
ás

gr
av

em
en

te
 a

fe
ct

ad
os

.L
os

 p
ec

to
ra

le
s 

m
ay

or
es

 s
uf

re
n 

un
a

afe
ct

ac
ió

n 
pr

ec
oz

 e
n 

la 
m

ay
or

 p
ar

te
 d

e 
lo

s c
as

os
.L

os
 d

elt
oi

de
s

pe
rm

an
ec

en
 in

de
m

ne
s d

ur
an

te
 la

rg
o 

tie
m

po
 y

 p
re

se
nt

an
 lu

eg
o

un
 d

éfi
cit

 co
n 

un
a d

ist
rib

uc
ió

n 
pa

rti
cu

lar
 (p

ar
cia

l y
 p

ro
xim

al)
.

As
im

et
ría

In
clu

sió
n

Es
 h

ab
itu

al 
la 

as
im

et
ría

 d
e 

la 
afe

ct
ac

ió
n 

de
 lo

s m
ús

cu
lo

s d
e 

la
cin

tu
ra

 es
ca

pu
lar

,fr
ec

ue
nt

em
en

te
 en

 p
er

jui
cio

 d
el 

lad
o 

de
re

ch
o.

Co
m

en
ta

rio
s

La
 co

ns
ta

ta
ció

n 
ini

cia
l d

e 
la 

ex
ist

en
cia

 d
e 

un
 d

éfi
cit

 y 
un

a a
tro

fia
m

us
cu

lar
 si

m
ét

ric
a 

ex
ige

 u
na

 e
sp

ec
ial

 p
ru

de
nc

ia 
pa

ra
 c

on
fir

m
ar

el 
dia

gn
ós

tic
o 

de
 FS

H.
La

 as
im

et
ría

 d
e l

a a
fec

ta
ció

n f
ac

ial
 ta

m
bié

n
se

 m
an

ifie
sta

 d
e 

m
od

o 
fre

cu
en

te
.

Lo
s 

es
tu

dio
s 

de
 im

ag
en

 (e
sc

án
er

 o
 R

M
N

 m
us

cu
lar

es
) p

ue
de

n
ay

ud
ar

 a 
ide

nt
ific

ar
 la

 as
im

et
ría

 d
e 

la 
at

ro
fia

 m
us

cu
lar

.

Ev
ol

uc
ió

n
In

clu
sió

n
Au

nq
ue

 su
 ri

tm
o 

es
 m

uy
 va

ria
ble

,la
 p

ro
gr

es
ión

 d
e 

la 
en

fer
m

ed
ad

no
 p

ue
de

 e
vit

ar
se

.E
n 

alg
un

os
 c

as
os

 e
sta

 e
vo

luc
ió

n 
es

 p
rá

ct
ica

-
m

en
te

 im
pe

rc
ep

tib
le.

Ex
clu

sió
n

N
un

ca
 s

e 
pr

od
uc

e 
un

a 
re

gr
es

ió
n 

de
 lo

s 
sig

no
s 

clí
nic

os
,p

or
 lo

qu
e 

és
ta

 o
bli

ga
 a 

cu
es

tio
na

r e
l d

iag
nó

sti
co

 d
e 

FS
H.

Ot
ro

s c
rit

eri
os

Co
m

en
ta

rio
s

El
 g

ra
do

 d
e 

ev
ol

uc
ió

n 
y 

el 
ni

ve
l d

e 
gr

av
ed

ad
 m

ue
st

ra
n 

un
a

te
nd

en
cia

 a
 e

st
ar

 in
ve

rs
am

en
te

 r
ela

cio
na

do
s 

co
n 

la 
ed

ad
 d

e
in

ici
o

de
 la

 e
nfe

rm
ed

ad
.

La
 ev

ol
uc

ió
n 

de
 la

 e
nfe

rm
ed

ad
 af

ec
ta

 e
n 

un
 e

sta
dio

 p
re

co
z a

 lo
s

ab
do

m
in

ale
s 

y 
lo

s 
ele

va
do

re
s 

de
 l

os
 p

ies
.D

es
pu

és
 d

e 
un

tie
m

po
 v

ar
iab

le 
tr

as
 la

 af
ec

ta
ció

n 
es

ca
pu

lar
 p

ue
de

 p
ro

du
cir

se
un

a 
afe

ct
ac

ió
n

de
 la

 ci
nt

ur
a p

élv
ica

 y 
de

 lo
s b

ra
zo

s.
La

s a
fec

ta
cio

ne
s d

e 
lo

s e
xt

en
so

re
s d

e 
la 

nu
ca

,d
e 

lo
s m

ús
cu

lo
s

de
 la

 m
an

o 
o 

de
l t

ríc
ep

s s
ur

al 
se

 p
ro

du
ce

n 
de

 fo
rm

a e
xc

ep
cio

na
l,

pe
ro

 p
ue

de
n 

m
an

ife
sta

rs
e 

co
n 

ind
ep

en
de

nc
ia 

de
 la

 e
da

d 
de

l
su

jet
o 

o 
la 

gr
av

ed
ad

 d
e 

la 
en

fer
m

ed
ad

.

Gr
av

ed
ad

 d
e 

la 
en

fer
m

ed
ad

Co
m

en
ta

rio
s

Se
a 

cu
al 

se
a 

la 
ed

ad
,l

a 
en

fe
rm

ed
ad

 p
ue

de
 m

an
ife

st
ar

se
 e

n
gr

ad
os

 m
uy

 va
ria

ble
s d

e 
gr

av
ed

ad
.P

ue
de

 d
es

ta
ca

rs
e 

qu
e:

- e
n 

ge
ne

ra
l,e

nt
re

 e
l 1

0 
% 

y 
el 

20
 %

 d
e 

lo
s c

as
os

 d
eb

e 
ut

iliz
ar

sil
la 

de
 ru

ed
as

;

- 
lo

s 
ca

so
s 

pr
es

in
to

m
át

ico
s 

ap
ar

ec
en

 e
n 

cu
alq

ui
er

 e
da

d 
y

ap
ar

en
te

m
en

te
 s

up
on

en
 e

l 3
0 

% 
de

 lo
s 

m
iem

br
os

 d
e 

alg
un

as
gr

an
de

s f
am

ilia
s;

- e
n 

la 
m

ay
or

 p
ar

te
 d

e 
lo

s p
ac

ien
te

s s
int

om
át

ico
s l

a e
nfe

rm
ed

ad
es

 p
ro

gr
es

iva
.E

l g
ra

do
 ev

olu
tiv

o 
es

 va
ria

ble
,a

un
qu

e e
s m

ás
 rá

pid
o

en
 la

s 
fo

rm
as

 d
e 

la 
en

fer
m

ed
ad

 d
e 

ini
cio

 p
re

co
z.

D
e 

fo
rm

a
ex

ce
pc

ion
al,

pu
ed

en
 d

ar
se

 la
rg

os
 pe

río
do

s d
e a

pa
re

nt
e e

sta
bil

ida
d.

- e
xis

te
 u

na
 c

or
re

lac
ió

n 
ba

sta
nt

e 
alt

a,
en

 lo
s c

as
os

 re
lac

io
na

do
s

co
n a

no
m

alí
as

 en
 el

 lo
cu

s 4
q3

5,
en

tre
 la

 gr
av

ed
ad

 d
e l

a e
nfe

rm
ed

ad
y l

a d
im

en
sió

n 
de

l f
ra

gm
en

to
 d

e A
D

N
 e

n 
el 

lo
cu

s D
4F

10
4S

1.
Se

de
sc

on
oc

e a
ctu

alm
en

te
 si

 es
to

 p
ue

de
 es

tar
 in

flu
ido

 p
or

 u
n 

po
sib

le
fen

óm
en

o 
de

 an
tic

ipa
ció

n.

N
o 

ex
ist

e 
ap

ar
en

te
m

en
te

 d
ife

re
nc

ia 
en

tre
 la

 e
sp

er
an

za
 d

e 
vid

a
de

 lo
s s

uje
to

s a
fec

ta
do

s y
 la

 d
e 

lo
s s

an
os

.

Re
tra

cc
io

ne
s

Co
m

en
ta

rio
s

Pu
ed

en
 ap

ar
ec

er
 re

tra
cc

io
ne

s y
 u

na
 p

se
ud

oh
ipe

rtr
of

ia 
m

us
cu

lar
.

Ex
clu

sió
n

La
s r

et
ra

cc
io

ne
s g

ra
ve

s y
 d

ifu
sa

s s
on

 e
xc

luy
en

te
s d

el 
dia

gn
ós

tic
o

de
 F

SH
.

Af
ec

ció
n 

ca
rd

íac
a

La
 m

io
ca

rd
io

pa
tía

 n
o 

fo
rm

a 
pa

rt
e 

de
l c

ua
dr

o 
de

 la
 F

SH
.S

i s
e

pr
od

uc
e,

se
rá

 n
ec

es
ar

io
 b

us
ca

r u
n 

dia
gn

ós
tic

o 
dif

er
en

te
.
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Ex
clu

sió
n

Lo
s 

po
te

nc
ial

es
 g

iga
nt

es
 n

o 
fo

rm
an

 p
ar

te
 d

el 
cu

ad
ro

 d
e 

la
en

fe
rm

ed
ad

.

Bi
op

sia
 m

us
cu

lar
Co

m
en

ta
rio

s
La

 b
io

ps
ia 

m
us

cu
lar

 p
ue

de
 m

os
tra

r l
os

 si
gn

os
 h

ab
itu

ale
s d

e 
un

a
m

io
pa

tía
.A

de
m

ás
,n

o 
es

 in
fre

cu
en

te
 la

 p
re

se
nc

ia 
de

 p
eq

ue
ña

s
fib

ra
s a

ng
ula

da
s y

 d
e f

ibr
as

 «a
po

lill
ad

as
».

O
ca

sio
na

lm
en

te
 ap

ar
ec

en
fib

ra
s 

at
ró

fic
as

,e
n 

cu
yo

 c
as

o 
es

 d
es

ea
ble

 u
n 

co
nt

ro
l m

ed
ian

te
bi

op
sia

 d
el 

en
fe

rm
o 

o 
de

 a
lgú

n 
pa

rie
nt

e 
afe

ct
ad

o.
En

 la
 F

SH
pu

ed
en

 o
bs

er
va

rs
e 

inf
ilt

ra
cio

ne
s 

ce
lul

ar
es

,
oc

as
io

na
lm

en
te

im
po

rt
an

te
s,

cu
ya

 si
gn

ific
ac

ió
n 

no
 e

s c
on

oc
ida

.E
n 

es
te

 c
as

o 
es

pr
ec

isa
 u

na
 h

er
en

cia
 d

e 
tip

o 
au

to
só

m
ico

 d
om

in
an

te
 o

 l
a

pr
es

en
cia

 d
e 

la 
de

lec
ió

n 
de

 u
n 

fra
gm

en
to

 d
e A

D
N

 e
n 

4q
35

 p
ar

a
co

nf
irm

ar
 e

l d
iag

nó
sti

co
 d

e 
FS

H.

CR
IT

ER
IO

S A
PL

IC
AB

LE
S 

PA
RA

ES
TU

D
IO

S 
D

E 
CO

RR
EL

AC
IÓ

N
 

EN
TR

E 
GE

N
O

TI
PO

 Y
 F

EN
O

TI
PO

En
 u

na
 m

ism
a 

fam
ilia

 a
fec

ta
da

 p
or

 la
 F

SH
 e

xis
te

n 
en

 o
ca

sio
ne

s
ind

ivi
du

os
 d

ifíc
ilm

en
te

 c
las

ific
ab

les
 c

om
o 

«a
fec

ta
do

s»
 o

 «
no

afe
ct

ad
os

»,
so

br
e 

to
do

 c
ua

nd
o 

la 
int

er
pr

et
ac

ió
n 

de
 lo

s 
da

to
s

clí
nic

os
 se

 p
re

sta
 a 

dis
cu

sió
n 

o 
cu

an
do

 es
tá

n 
pr

es
en

te
s d

e f
or

m
a

sim
ult

án
ea

 o
tra

s a
no

m
alí

as
 n

eu
ro

ló
gic

as
.E

sto
s s

uje
to

s d
eb

er
ían

,
ló

gic
am

en
te

,s
er

 e
xc

lui
do

s 
pa

ra
 la

 r
ea

liz
ac

ió
n 

de
 e

stu
dio

s 
de

re
lac

ió
n 

ge
né

tic
a.

En
 e

sto
s c

as
os

 n
o 

se
rá

 p
os

ibl
e 

la 
va

lid
ac

ió
n 

de
lo

s 
cr

ite
rio

s 
di

ag
nó

st
ico

s 
pr

op
ue

st
os

,d
ad

o 
qu

e 
el 

an
áli

sis
m

ol
ec

ul
ar

 c
on

st
itu

irá
 la

 p
ru

eb
a 

es
pe

cíf
ica

.
Lo

s 
es

tu
di

os
 d

e 
co

rr
ela

ció
n 

en
tre

 g
en

ot
ip

o 
y 

fe
no

tip
o 

y 
lo

s
an

áli
sis

 d
e r

ela
ció

n 
de

be
ría

n 
ba

sa
rs

e e
n 

lo
s s

igu
ien

te
s e

lem
en

to
s

(P
ad

be
rg

 e
t a

l.,
19

97
):

So
rd

er
a

La
 so

rd
er

a 
es

tá
 a

so
cia

da
 a

 e
sta

 e
nfe

rm
ed

ad
.C

om
ien

za
 p

or
 u

na
inc

ap
ac

ida
d 

de
 p

er
ce

pc
ió

n 
de

 la
s t

on
ali

da
de

s a
gu

da
s y

 p
ro

gr
es

a
en

 o
ca

sio
ne

s a
fec

ta
nd

o 
a t

od
as

 la
s f

re
cu

en
cia

s.
La

 gr
av

ed
ad

 d
e 

la
so

rd
er

a 
va

ría
 e

nt
re

 d
ist

int
os

 e
nfe

rm
os

,c
on

 in
de

pe
nd

en
cia

 d
e

su
s e

da
de

s,
pe

ro
 h

ab
itu

alm
en

te
 e

s e
vo

lut
iva

.S
e 

ac
on

se
ja 

re
ali

za
r

un
 an

áli
sis

 d
e 

la 
au

dic
ión

 d
el 

m
ay

or
 n

úm
er

o 
po

sib
le 

de
m

iem
br

os
de

 ca
da

 fa
m

ilia
.

Re
tin

op
at

ía
Co

m
en

ta
rio

s
Ex

ist
en

 in
fo

rm
es

 so
br

e a
lgu

na
s p

er
so

na
s p

er
te

ne
cie

nt
es

 a 
alg

un
as

fam
ilia

s 
afe

ct
ad

as
 q

ue
 p

ad
ec

en
 u

na
 p

ato
lo

gía
 v

as
cu

lar
 r

et
ini

an
a

co
n 

te
lea

ng
iec

tas
ias

 c
ap

ila
re

s 
y 

m
icr

oa
ne

ur
ism

as
.N

o 
sa

be
m

os
,

ac
tu

alm
en

te
,si

 se
 tr

ata
 d

e u
na

 as
oc

iac
ió

n 
es

pe
cíf

ica
.L

a c
on

sta
nc

ia
de

 e
sta

 p
at

ol
og

ía 
no

 d
eb

e 
ut

iliz
ar

se
 co

n 
fin

ali
da

d 
dia

gn
ós

tic
a.

Re
tra

so
 m

en
ta

l
Co

m
en

ta
rio

s
Se

 h
an

 re
se

ña
do

 a
lgu

no
s c

as
os

 d
e 

re
tra

so
 m

en
ta

l.E
n 

es
te

 c
as

o
es

 p
re

cis
o 

co
m

ple
ta

r 
el 

ex
am

en
 c

on
 u

n 
es

tu
dio

 c
ro

m
os

óm
ico

ce
nt

ra
do

 e
n 

el 
fra

gm
en

to
 d

ist
al 

de
l b

ra
zo

 la
rg

o 
de

l c
ro

m
os

om
a

4.
Sin

 e
m

ba
rg

o,
no

 e
xis

te
n 

re
fer

en
cia

s 
so

br
e 

nin
gu

na
 a

no
m

alí
a

cit
og

en
ét

ica
 y

 la
 F

SH
 n

o 
pa

re
ce

 se
r c

au
sa

da
 p

or
 u

na
 d

efi
cie

nc
ia

ha
plo

ide
 d

e 
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s m
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l t
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 d
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s p

er
so

na
s c

on
 F

SH
 (4

7 
%)

 e
s a

te
nd

ida
 p

or
un

a r
ed

 d
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 d
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 d
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s c
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 d
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s d
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ra
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l o
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