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4 años

Multiples consultas

> 150 ENMC
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INTRODUCCIÓN
IMPORTANCIA DEL DIAGNÓSTICO

• Diagnóstico precoz 


• Evitar repetición de pruebas


• Planificación terapeutica y ayudas


• Opciones terapéuticas


• Pronóstico

• Disminuir ansiedad e incertidumbre


• Reducir peregrinaciones


• CONSEJO GENÉTICO !!!

• CALIDAD ASISTENCIAL


• REDUCCIÓN COSTES


• CALIDAD VIDA
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PROCESO DIAGNÓSTICO

DIAGNÓSTICO SEMIOLÓGICO

DIAGNÓSTICO ANATÓMICO

DIAGNÓSTICO ETIOLÓGICO

SIGNOS GUÍA

ANAMNESIS EXPLORACIÓN 

PRUEBAS 



MOTIVO DE CONSULTA
• HiperCKemia

• Astenia-Fatiga - Fatigabilidad - 

Intolerancia ejercicio

• Calambres - dolor/mialgias 

• Debilidad muscular


• Síntomas respiratorios

• Parestesias

• Alteración equilibrio

• Disautonomía

Gutierrez-Rivas E. Manual Enfermedades Neuromusculares. Ergon 2017. Madrid. ISBN: 978-84-16732-35-7

FORMA 
PRESENTACIÓN

AGUDO-SUBAGUDO
CRÓNICO

INTERMITENTE

EVOLUCIÓN
PROGRESIVO

NO PROGRESIVO
FLUCTUANTE

DESENCADENANTES
FRÍO

INFECCIONES
EJERCICIO

HIDRATOS CARBONO
ANTECEDENTES 

PERSONALES

ANTECEDENTES 
FAMILIARES



MOTIVO DE CONSULTA EN ATENCIÓN PRIMARIA
• HiperCKemia

• Fatiga - Fatigabilidad

• Calambres - dolor/mialgias 

• Debilidad muscular

• Síntomas respiratorios

Gutierrez-Rivas E. Manual Enfermedades Neuromusculares. Ergon 2017. Madrid. ISBN: 978-84-16732-35-7

SÍNTOMAS ASOCIADOS

NEUROLÓGICOS:
EPILEPSIA

D. COGNITIVO
SÍNT. VISUALES/

NO NEUROLÓGICOS:
DIGESTIVOS

RESPIRATORIOS
CARDIOLÓGICOS



HIPERCKEMIA

HiperCKemia No NMC
Fármacos - Tóxicos
Ejercicio excesivo
Traumas - Cirugías

Hipotiroidismo - Hipoparatiroidismo

SAOS

HiperCKemia Farmacológica
Estatinas - Vibratos

Colchicina
Antipsicóticos

Zidovudina
B-Bloqueantes• T. Kyriakides. EFNS guidelines on the diagnostic approach to pauci- or asymptomatic hyperCKemia. European 

Journal of Neurology 2010, 17: 767–773

• Ramon Baeza T. Rhabdomyolysis: A syndrome to be considere. Med Clin (Barc) 2022 Mar 25;158(6):277-283



INTOLERANCIA EJERCICIO - CALAMBRES - MIALGIAS

C. Domínguez-Gonzalez. Miopías metabólicas, mitocondriales y tóxicas Medicine. 2019;12(76):4497-506 



DEBILIDAD MUSCULAR

Imagen tomada de

 “Aids to the examination of the 

peripheral nervous system”.

OBSERVAR DESDE QUE ENTRA EL PACIENTE POR LA 
CONSULTA

Escala MRC
0 No hay contracción
1 Contracción muscular. Sin desplazamiento 

articular2 Desplazamiento articular. Sin vencer 
gravedad3 No hay resistencia. Vence gravedad

4 Fuerza disminuida. Vence resistencia
5 Fuerza normal



PATRÓN DEBILIDAD MUSCULAR

PATRÓN DE DEBILIDAD EN MIOPÍAS

PATRÓN DE DEBILIDAD EN SD. GUILLAIN-BARRÉPATRÓN DEBILIDAD 
POLINEUROPATÍA

I. Rojas-Marcos. Distrofias musculares. Medicine. 2019;12(76):4486-96 

Sonja E. Leonhard. Diagnosis and management of Guillain–Barré syndrome in ten steps.Nat Rev Neurol. 2019;15(11):671-683

J. Pardo-Fernández, T. García-Sobrino y E. Costa-Arpín . 
Neuropatías, radiculopatías y plexopatías.Medicine. 
2015;11(78):4698-710 

PROXIMAL

DISTAL



DISTRIBUCIÓN DEBILIDAD MUSCULAR
Facial Duerme con ojos abiertos


Dificultad hinchar globos, beber por pajita o silbar. Sonrisa vertical
M. Extraocular Ptosis. Diplopia, mejoría en visión monocular. En afectación crónica no 

existe queja de diplopia
Mandíbula Dificultad para masticar

Lengua Disartria

Dificultad para mover alimentos en la boca

Cuello Cabeza caída. Dolor nuca. Dificultad estabilizar cabeza

Musculatura ventilatoria Disnea en decúbito - Disnea sumergido en agua

Somnolencia diurna. Cefalea matutina

M. Abdominal Dificultad para sentarse desde decúbito. Abdomen prominente

Flexión cadera Dificultad para salir del coche

Más dificultad para subir escaleras que para bajar

Abductores de cadera Marcha anadeante

Extensión rodilla Dificultad para levantarse desde cuclillas, silla baja

Caídas

Dorsiflexión tobillo Tropiezos. Pie caído

Hombro Dificultad para lavar el pelo. 

Dificultad para ponerse las mangas de la ropa

Gutierrez-Rivas E. Manual Enfermedades Neuromusculares. Ergon 2017. Madrid. ISBN: 978-84-16732-35-7



DEBILIDAD MUSCULAR

Kevin J. Felice. Differential Diagnosis of Distal Myopathies. Practical Neurology 2019 

DEBILIDAD FACIAL



DEBILIDAD MUSCULAR

Kevin J. Felice. Differential Diagnosis of Distal Myopathies. Practical Neurology 2019 

DEBILIDAD PROXIMAL



DEBILIDAD MUSCULAR

SIGNO GOWERS



DEBILIDAD MUSCULAR

Kate Bushby. Diagnosis and management of the limb girdle 
muscular Dystrophies. Pract Neurol 2009; 9: 314–323 

DEBILIDAD DISTAL - PATRÓN MARCHA

NEJM NEJM GROUP
WWW.NEJM.ORG/DOI/FULL/10.1056/NEJMCPS1210603

https://www.youtube.com/watch?v=b46xmMgdtnY
https://www.youtube.com/watch?v=cwZYuVB595Q
https://www.youtube.com/watch?v=jZWMHAlHT1E


TROFISMO

Kate Bushby. Diagnosis and management of the limb girdle muscular Dystrophies. Pract Neurol 2009; 9: 314–323 



OTROS SIGNOS

Sansone VA. Continuum 2016;22:1889-1915

MIOTONÍA

MIOTONÍA PALPEBRAL MIOTONÍA LINGUAL
MIOTONÍA

MIOTONÍA ELECTRICA
NEJM Group. www.nejm.org/doi/full/10.1056/NEJMcps1210603

https://www.youtube.com/watch?v=Wg1SVoa-8JE


OTROS SIGNOS
CONTRACTURAS - ESCAPULA ALADA - SIGNOS CUTÁNEOS

CONTRACTURAS

ESCAPULA ALADA

PAPULAS GOTTRON ERITEMA HELIOTROPO FASCICULACIONES

https://www.youtube.com/watch?v=xuwdvBXcr30


OTROS SIGNOS

PTOSIS FATIGABLE

DIPLOPIA

FATIGABILIDAD



SÍNTOMAS RESPIRATORIOS





PRUEBAS DIAGNÓSTICAS

Historia Clínica

Estudio Electrodiagnóstico

Laboratorio - Anticuerpos

Test Ejercicio RM muscular

Biopsia Nervio - Músculo

Estudio Genético



MANEJO TERAPEUTICO ATENCIÓN PRIMARIA

• Tratamiento sintomático 


• Manejo complicaciones asociadas


• Prevención infecciones 
intercurrentes


• Tratamiento rehabilitador


• Promoción de la salud

FÁRMACOS PUEDEN AFECTAR MG

CONTRAINDICADOS D-Peniciliamina

PRECAUCIÓN Telitromicina

AUMENTAN LA 
DEBILIDAD

Curare y 
derivados
Toxina 
botulínica
Aminoglucósido

PUEDEN AUMENTAR 
DEBILIDAD

Antagonistas 
calcio
Betabloqueantes

UNIÓN NMC - MG



TRATAMIENTO SINTOMÁTICO

ASISTENCIA FINAL DE LA VIDA



MANEJO COMPLICACIONES

Imagen adaptada de: 


Didu Kariyawasam. New and developing therapies in spinal 
muscular atrophy. Paediatric Respiratory Reviews 28 (2018) 3–10 



CONCLUSIONES

• Una anamnesis y exploración física detalladas son el pilar fundamental del diagnóstico en las ENMC. 


• Un diagnóstico precoz permite:


• Reducir la peregrinación de los pacientes y la repetición de pruebas diagnósticas


• Posibilita el poder proporcionar un tratamiento adecuado en cada caso y de forma precoz


• Realizar un consejo genético.


• Es importante conocer la diferencia entre fatiga crónica e intolerancia al ejercicio


• Las alteraciones en la función respiratoria pueden pasar desapercibidas hasta fases avanzadas. Siempre se debe indagar sobre síntomas 

respiratorios nocturnos.


• Muchas ENMC son hereditarias


• Siempre se debe alcanzar un diagnóstico genético/molecular (consejo genético, pronóstico, prevención, posibilidad participar en EC). 



Dra. Tania García Sobrino 
F.E.A Neurología. SERGAS

18 Enero 2024
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INTRODUCCIÓN

•  Hipertensión arterial: 18,4% 
•  Dolor de espalda lumbar: 17,3% 
•  Hipercolesterolemia: 16,5% 
•  Artrosis: 16,3% 
•  Dolor cervical crónico: 14,7 % 

DOLOR: 48,3% 

Informe Anual del Sistema Nacional de Salud 2016. 
Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad 

DOLOR NEUROPÁTICO EN ATENCIÓN PRIMARIA



INTRODUCCIÓN

• Dolor que se origina como consecuencia directa de una lesión o enfermedad que afecta al sistema 
somatosensorial. 

Norma
Parkins

• SISTEMA NERVIOSO PERIFÉRICO • SISTEMA NERVIOSO CENTRAL

Colloca, L., Ludman, T., Bouhassira, D. et al. Neuropathic pain. Nat Rev Dis Primers 3, 17002 (2017). https://doi.org/10.1038/nrdp.2017.2

DEFINICIÓN DN



INTRODUCCIÓN

Colloca, L., Ludman, T., Bouhassira, D. et al. Neuropathic pain. Nat Rev Dis Primers 3, 17002 (2017). https://doi.org/10.1038/nrdp.2017.2

FISIOPATOLOGÍA DN



DOLOR NEUROPÁTICO

• Síntomas negativos


• Hipo/anestesia tactil, algésica, vibratoria, etc. 


• Síntomas positivos


• Espontáneos


• Evocados

SÍNTOMAS



DOLOR NEUROPÁTICO 
• Parestesias


• Sensación anormal no desagradable - Descargas ectópicas en fibras Aβ


• Disestesias


• Sensación anormal desagradable - Descargas ectópicas en fibras Aβ


• Dolor urente contínuo o dolor quemante


• Sensibilización periférica. - Descargas ectópicas de fibras C


• Dolor paroxístico o lacinante


• Descargas ectópicas de fibras Aδ


• Hiperalgesia


• Respuesta aumentada a un estímulo que es normalmente doloroso - Sensibilización periférica


• Alodinia


• Dolor debido a un estímulo que normalmente no es doloroso - Sensibilización central fibras Aβ, pérdida controles inhibitorios, sensibilización periférica

SÍNTOMAS



DOLOR NEUROPÁTICO
SÍNTOMAS

Blanco E et al. Semergen 2012;38(4):203-210 
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DOLOR NEUROPÁTICO
DIAGNÓSTICO

E. Trillo et al. Guía Clínica Dolor Neuropático. SEMERGEN. Depósito legal: B 18645-2019 



DOLOR NEUROPÁTICO
https://www.sedolor.es/profesionales-y-formacion/herramientas-apps/

E. Trillo et al. Guía Clínica Dolor Neuropático. SEMERGEN. Depósito legal: B 18645-2019 
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• No responde a analgésicos convencionales y AINEs


• El 50% de los pacientes no responde al tratamiento prescrito.


• Fármacos con evidencia de clase A


• Antidepresivos


• Antiepilépticos


• Tramadol


• Analgésicos opioides


• Parches de lidocaína al 5%


• Parches de capsaicina 8%.

TRATAMIENTO

DOLOR NEUROPÁTICO



DOLOR NEUROPÁTICO
TRATAMIENTO

E. Trillo et al. Guía Clínica Dolor Neuropático. SEMERGEN. Depósito legal: B 18645-2019 





NICE1 EFNS2 IASP3 AAN4 TCP5 

Duloxetina 1ª#Línea# 1ª#Línea# 1ª#Línea# 2ª#Línea# 1ª#Línea#

Pregabalina 2ª#Línea# 1ª#Línea# 1ª#Línea# 1ª#Línea# 1ª#Línea#

Tricíclicos## 2ª#Línea*# 1ª#Línea# 1ª#Línea# 2ª#Línea# 1ª#Línea#

Gabapentina No incluida 1ª#Línea# 1ª#Línea# 2ª#Línea# 1ª#Línea#

Opioides No incluidos 3ª#Línea# 2ª#Línea# 2ª#Línea# 3ª#Línea#

Tramadol 3ª#Línea# 2ª#Línea# 2ª#Línea# 2ª#Línea# 2ª#Línea#

Venlafaxina LP## No incluida 1ª#Línea# 1ª#Línea# 2ª#Línea# 2ª#Línea#

1.#NICE.#Clinical#Guideline#96:#Neuropathic#Pain.#London:#NICE;#2010.##
2.##A?al#N,#et#al.#Eur$J$Neurol#2010;17:1113–1123;##
3.#Dworkin#RH,#et#al.#Mayo$Clin$Proc#2010;85(3#Suppl):S3–S14;##
4.#Bril#V,#et#al.#EvidenceRbased#guideline:#treatment#of#painful#diabeXc#neuropathy:#report#of#the#American#Academy#of#Neurology##Neurology.#2011;#
5.##Toronto#Consensus#Panel.#Tesfaye#S,#et#al.#Diabetes$Metab$Res$Rev.#2011;27:629–638.#
#
#

DOLOR NEUROPÁTICO
TRATAMIENTO



FÁRMACO EFECTOS SECUNDARIOS PRECAUCIONES 

AMITRIPTILINA 
(tricíclico) 

• Sedación 

• Visión borrosa 

• Xerostomía 

• Aumento de peso 

• Retención urinaria 

• Glaucoma 

• Cardiópatas 

• Trastornos neuropsiquiátricos 

• Hipertiroidismo 

GAPAPENTINA 
• Somnolencia 

• Mareo 

• Ataxia 
• Insuficiencia renal 

PREGABALINA 

• Mareo 

• Somnolencia/confusión 

• Ataxia 

• Vértigo 

• Xerostomía 

• Aumento de peso 

• Insuficiencia renal 

FÁRMACO EFECTOS SECUNDARIOS PRECAUCIONES 

CARBAMAZEPINA 

• Mareo 

• Náuseas i vómitos 

• Confusión 

• Ataxia 

• Hiponatremia 

• Anemia aplásica 

• Glaucoma 

• Antecedentes hematológicos 

• ICC 

OXCARBAZEPINA 

• Mareo 

• Náuseas y vómitos 

• Confusión 

• Ataxia 

• Hiponatremia 

 

• Reacciones alérgicas cruzadas con 
CBZ 

• ICC 

• Hiponatremia 



FÁRMACO EFECTOS SECUNDARIOS PRECAUCIONES 

DULOXETINA 

• Cefalea 
• Somnolencia 
• Náuseas 
• Pérdida de peso 
• Insomnio/agitación 
• Orgasmo anómalo/disfunción eréctil 
• Hiponatremia 

• Insuficiencia renal 
• Insuficiencia hepática 
• Enolismo 
• Evitar retirada de golpe 
• Glaucoma 

VENLAFAXINA 

• Náuseas 
• Astenia/Cansancio 
• Insomnio/agitación 
• Anorgasmia/disfunción eréctil 
• Hiponatremia 

• Insuficiencia renal 
• Insuficiencia hepática 
• Cardiopatías 
• Evitar retirada de golpe 
• Glaucoma 

PARCHE 
LIDOCAINA 5% 

• Eritema local 
• Rash cutanio 
• Vómitos 

• Insuficiencia hepática 
• Insuficiencia renal 
• ICC, BAV 
• Gente mayor 

FÁRMACO DOSIS INICIAL AUMENTO DE 
DOSIS DOSIS MÁXIMA 

AMITRIPTILINA 10-25 mg por la tarde 10-25 mg semanalmente 150 mg 

GABAPENTINA 100-300 mg al día 
(por la tarde o cada 8h) 

100-300 mg de 1-7 días 
(repartido cada 8h) 

1.800-3.600 mg 
(repartido cada 8h) 

PREGABALINA 
150 mg al día 

(repartido cada 12h o 
cada 8h) 

Aumentar hasta  300 mg/
día a los 7 días 

600 mg 
(cada 12h o cada 8h) 

CARBAMAZEPINA 100-200 mg al día 200 mg diarios hasta 
  control del dolor 

1.200 mg 
(repartido cada 12h) 

OXCARBAZEPINA 600 mg al día 
(repartido cada 12h) 300 mg cada 72h 1.200-1.800 mg 

(repartido cada 12h) 

VENLAFAXINA 37,5 mg al día 75 mg semanalmente 225 mg/día 

DULOXETINA 30 mg al día 30 mg semanalmente 60 mg/12h 

PARCHE LIDOCAINA 
5% 

Máximo 3 parches al día 
durante 12h No es necesario 3 parches al día 

(retirar por la tarde) 
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CONCLUSIONES

• Dolor Neuropático es una causa frecuente de consulta en Atención Primaria


• Siempre debemos demostrar una lesión del SNC o SNP para un diagnóstico 

definitivo de DN. 


• Es un dolor crónico, invalidante, refractario a tratamientos convencionales, 

con elevadas tasas asociadas de ansiedad y depresión.


• Manejo multidisciplinar mejoraría la calidad de vida de los paciente



DIAGNÓSTICO PRECOZ 
EN 

ENMC

DOLOR NEUROPÁTICO
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