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Resumen

Descripcion del caso: Varén de mediana edad, desarrollo psicomotor normal en infancia, relata
debilidad progresiva de extremidades, los primeros sintomas hace 10 afios, generalizado, con caida
al suelo con recuperacion posterior tras descanso. Evolucionando tiempo después hasta presentar
dificultad para levantar los pies y presentar paresia de cintura escapular.

Exploracion y pruebas complementarias: Exploracion: Funciones superiores conservadas.
PINRLA. Campimetria por confrontacion normal. Nistagmo horizontal inagotable en mirada lateral
extrema a la izquierda. Balance motor normal. MMSS: deltoides y biceps, 5/5, flexores del dedo 3/3,
extensores comun de los dedos y flexion carpo 0/1, PID e interdseos 0/0, APB 2/2. Manos en garra.
Amiotrofia del primer interéseo y eminencia tenar. MMII: Psoas iliaco, cuadriceps e isquiotibiales
5/5. Flexion dorsal pie 0/1, flexion plantar 2-/2-, extensor propio del primer dedo y extensor comun
de los dedos 0/0, inversién y eversion del pie 2-/2-. Atrofia del pedio. Arreflexia generalizada.
Hipoalgesia al pinchazo en dorso de manos y dorso de pies. Sensibilidad vibratoria y atrocinetica
conservada. No alteraciones cerebelosas. Gowers negativo. Marcha en stepagge. Romberg negativo.
No fasciculaciones. Pruebas complementarias. EMG: severa polineuropatia sensitivo-motora axonal
con signos de denervacion cronica y nula reinervacion. Biopsia muscular: atrofia fascicular
segmentaria alternada con fasciculos de aspecto normal. Gen SMN positivo. RMN cervical:
protusiones discales centrales derechas que aplanan superficie anterior del cordén espinal de C4-
C7. Analitica: CPK 576. Proteinograma, inmunograma y metales pesados normales. Marcadores
tumorales: células escamosas: 2,3 ng/ml. CEA, alfa-fetoprotena, Cal9.9, Cal5.3, Cal25, PSA beta 2,
microglobulina normales. Serologia: CMV Ig: 454. Brucella, treponema, Borrelia Chlamydia,
Rickettsia, Coxiella, HepatitisB y C, VIH CMV IgM, heterofilos y Epstein-Barr negativos. LCR:
Presion apertura 24cm. Bioquimica: glucosa 82, proteinas 59. Citologia normal. Cultivo: negativos.
Bandas oligoclonales LCR/suero: negativas.

Juicio clinico: Debilidad muscular, atrofia muscular espinal del adulto.
Diagnostico diferencial: ELA. Esclerosis multiple. Miopatia distal

Comentario final: Enfermedad progresiva infrecuente. Es importante detectar las principales
medidas de soporte para mejorar la calidad de vida. La principal causa de muerte es la insuficiencia
respiratoria, consecuencia del patron restrictivo. Habra que prestar atencion sobre rehabilitacion
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pulmonar, descanso y prevencion de infecciones.
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