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Síndrome hipotónico del 
lactante

• Cuadro clínico que se presenta fundamentalmente en el 
niño menor de un año, en especial durante  los primeros 
seis meses de vida y cuyo síntoma cardinal y definitorio 
es la presencia de una disminución significativa del tono 
muscular (generalizado).

• La presentación clínica y el espectro de gravedad de 
este síndrome están dados por la asociación o no a la 
falta de fuerzas (debilidad). 
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Bodensteiner JB. The evaluation of the hypotonic infant. Semin Pediatr Neurl 2008:15(1): 10-20.

Pautas diagnostico - terapeuticas para la practica clinica. Nov 2003. SOPNIA



Tono muscular

• Del griego tonos que significa tensión
• Un músculo sano, correctamente inervado y vascularizado 

y en ausencia de motilidad voluntaria se encuentra en un 
ligero grado de contracción que constituye un estado de 
semitensión particular denominado tono muscular, que es 
controlado por el sistema nervioso.

• Un músculo privado de sus nervios pierde su tono.
• El tono es esencialmente la actividad postural de la 

musculatura. 
• El tono muscular permite:

– Motilidad estática -> fijación articular
– Contracción tónica de sostén
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Reflejo miotático
• Tono -> reflejo miotático

• Centro de regulación -> médula 
espinal

• Aferencias -> Elongación husos 
musculares activa neuronas sensitivas 
gruesas

• Eferencia -> alfa motoneurona

• Efector -> Músculo.

Gutiérrez-Rivas E. Manual de Enfermedades Neuromusculares. Ed Ergon. Madrid, 2017



Reguladores del tono 

Estructuras supraespinales:
• Corteza motora: facilitador del tono
• Ganglios de la base y nucleo rojo: 

inhibidores del tono somatico.
• Cerebelo: poderoso facilitador del 

tono
Estructuras espinales o unidad motora:
• Arco reflejo y estructuras 

relacionadas.
• Influenciado por inputs 

supraespinales e inputs cerebrales 
difusos (nivel de conciencia, 
ansiedad, etc.).

Bodensteiner JB. The evaluation of the hypotonic infant. Semin Pediatr Neurl 2008:15(1): 10-20.



Músculo estriado
Organización celular
• Núcleos 
• Sarcolema
• Sarcoplasma
• Retículo endoplásmico y Túbulo T
• Miofibrillas
• Sarcómero
• Miofilamentos
• Mitocondrias

Propiedades
• Excitabilidad
• Contractivilidad
• Elasticidad
• Extensibilidad
• Plasticidad

El Músculo esquelético. ASEM Federación Española de enfermedades neuromusculares. 2003



El Músculo esquelético. ASEM Federación Española de enfermedades neuromusculares. 2003

Miofibrillas



Asociación entre miopatías y 
trastornos del tejido conetivo



Tono muscular como signo clínico 

• Grado de contracción de músculos que no participan 
de un movimiento. 

• Resistencia del músculo al movimiento pasivo.
Tono fásico/apendicular
Tono postural/axial

• Se debe distinguir de: 

• Fuerza muscular/debilidad
• Paresia/plejia 
• Laxitud articular

La parte de imagen con el identificador de relación rId3 no se encontró en el archivo.



Examen del tono

• Vigilia activa, tranquilo. 
• Signos vitales normales.
Usar los sentidos:
• Ver postura, movimientos 

espontáneos, respuestas 
reflejas.

• Escuchar el llanto y la voz.
• Sentir la resistencia al 

movimiento, palpar la 
consistencia del musculo.

Medición del tono       subjetivo
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Hipertonía 
espástica, 
rígida, rueda 
dentada

Hipotonía

NORMAL
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Examen del tono
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Vasantha Gowda. Evaluation of the floppy Infant.  Paediatrics and Child Health 18:1, 2007. 

Examen del tono



Síndrome hipotónico
Clasificación

• Inicio: Congénito vs adquirido.
• Severidad: Leve, moderado o severo.
• Causa: Central, periférico o mixto.

• Aislado, síntoma principal o secundario.
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Compromiso de 
estructuras sobre 

motoneurona inferior

CENTRAL PERIFERICO MIXTO

Afectación de 
alguna de las 

estructuras de la 
unidad motora

Compromiso 
central y 
periférico 

simultaneo

Motoneurona superior
•Haz corticoespinal •Motoneurona inferior

•Nervio periférico
•Unión neuromuscular
•Musculo

Ambas

Clasificación
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Epidemiología

• Cuadro de presentación frecuente en la práctica 
pediátrica.

• No  existen cifras respecto a su real prevalencia e 
incidencia en la literatura nacional o internacional. 

• Estudio PUC: 
– RN ingresados 2158          5,2% (113) el motivo de 

ingreso, principal o secundario, correspondió a SHRN. 
– Del total de SHRN :

– 83% correspondió a causas centrales: EHI 49% y genetopatía 15%.
– 17% causas periféricas: hipermagnesemia 68% y miopatías 21%. 
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Epidemiología

• Estudio español retrospectivo a 12 años.
• Determinar la frecuencia relativa de patologías neurológicas 

que pueden cursar con hipotonía neonatal y describir la 
evolución neurológica a los dos años de seguimiento. 

• Revisión sistemática de RN hipotónicos sin causa 
identificable que ingresaron en la unidad neonatal del 
Hospital Sant Joan de Déu 1996-2008. 

• Se identificaron 73 recién nacidos hipotónicos, de los cuales 
21 (28,7%) cumplieron los criterios de inclusión.

• 81% (n = 17) hipotonías centrales
• 19% (n = 4) hipotonías periféricas.
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Etiología

• Es muy importante la definición 
etiológica.

• Principales etiologías origen en el 
sistema nervioso central. 

• Causas periféricas han cobrado 
importancia por el aumento de la 
sobrevida de los RN y las nuevas 
terapias disponibles.

Importante reconocer:
• Causas agudas potencialmente 

graves.
• Causas que tienen tratamiento 

específico.
• Causas asociadas a un pronóstico 

degenerativo.

B. Suárez, G. Araya. REV. MED. CLIN. CONDES -
2018; 29(5) 502-511



Síndrome hipotónico
Central

•Es el más frecuente.
•Asociado a retraso global del 
desarrollo.
•Otros:
•Sidrómico vs no sindrómico.

Síndrome hipotónico 
periférico

• Menos frecuente.
•Asociado a retraso motor.
•Signos de inicio prenatal: 
polihidroamnios, artrogriposis, 
mov. fetales disminuídos, 
costilla finas, luxación de 
caderas, escoliosis precoz.
•Miotonía en la madre.
•Miastenia gravis materna. 
•Antecedentes familiares de 
ENM.

Clínica: Central vs periférico







Síndrome hipotónico
Central

•Dismorfias
•Signos de encefalopatias

( crisis, letargia)
•Reflejos arcaicos persistentes
•Hipertonía distal con 
hipotonía axial.
•Signos piramidales como 
Hiperreflexia, clonus o 
Babinski.
•Debilidad muscular escasa   o 
ausente

MIXTO

Clínica: Central vs periférico
Síndrome hipotónico 

periférico
•Sin dismorfias ( excepto 
osteoarticulares)
•Congnición/contacto normal.
•Reflejos arcaicos disminuídos.
•Hipotonía gobal.
•Reflejos osteotendineos 
disminuídos o ausentes.
•Debilidad muscular 
acentuada, debilidad facial 
frecuente.
•Atrofia muscular.
•+/- Fasciculaciones.



Síndrome Hipotónico 
Periférico del Recién Nacido
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Síndrome Hipotónico Periférico del 
Recién Nacido

• Debilidad significativa, simétrica.
• Debilidad cervical (cefaloparesia) siempre presente.
• Frecuentemente debilidad facial presente.
• ROT ausentes o muy disminuídos, reflejos arcaicos 

débiles.
• Frecuente asociación a alteraciones de la succión 

deglución y dificultad respiratoria.
• Asociada a Hiperlaxitud articular.
• Asocada a artrogriposis, luxación de caderas y 

escoliosis.



Etiologías síndrome hipotónico periférico

• Motoneurona
• Nervio periférico
• Unión neuromuscular
• Músculo
• Adquiridas vs genéticas

Vasantha Gowda. Evaluation of the floppy Infant.  Paediatrics and Child Health 18:1, 2007. 
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Etiologías síndrome hipotónico mixto
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Síndromes hipotónicos periféricos 
de presentación en el RN 

• Músculo: distrofia miotónica congénita, 
distrofias musculares congénitas y miopatías 
estructurales.

• Unión neuromuscular: miastenia congénita.  
• Nervio periférico: neuropatías hereditarias.
• Motoneurona: atrofia muscular espinal, 

síndrome de Moebioüs.
• Mixtos: mitocondriales.
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Distrofia miotónica congénita
• Principal causa de sindrome hipotonico periferico en el RN.
• De afectación multisistémica, causa genética por  expansión

tripletes CTG en Cr.19q 11-13. 
• Transmisión materna casi exclusiva (A.D) madre con 

miotonía**.
• Fenómeno de anticipación.







Miopatías congénitas estructurales
• Son un grupo heterogéneo de enfermedades musculares que se caracterizan por la 

presencia  de hallazgos específicos  en la biopsia muscular.
• Producidas por alteraciones estructurales en proteinas del músculo que impiden una 

normal contracción. 
• Frecuentemente hereditarias y genéticamente heterogeneas, estudio genético ha 

cobrado importancia pero no es el gold estándar del diagnóstico.
• En general solo afectación de musculo estriado; puede o no afectarse musculo 

cardiaco, musculo liso y otras estructuras.
• Algunas asociadas a HIPERTERMIA MALIGNA.

• Caracterizadas por: 
• Estar presentes  desde el nacimiento o en el primer año de vida
• Hipotonía
• Debilidad de aparición temprana
• Retraso de hitos motores 
• Formas variables de presentación

sRomero n, Congenital Myopathies, Handbook of Clinical Neurology, Vol. 113 (3rd series) 
Pediatric Neurology Part III, 2013



Miopatías congénitas estructurales
• Hipotonía y debilidad: Compromiso de músculos faciales y 

extraoculares, ptosis palpebral. 
• Atrofia y ROT disminuidos o ausentes
• Alteración en la succión y llanto débil
• Artrogriposis y deformidades esqueléticas 
• Trastornos respiratorios graves
• Dismorfias: aspecto marfanoide, paladar ojival
• Hipertermia maligna (en algunas)
• Retraso en el desarrollo motor
• Escasa progresión clínica
• Desarrollo cognitivo normal



Erazo R; Miopatías estructurales congénitas, Rev Neurol 2013; 57 (Supl 1): S53-64



Caso Miopatía congénita grave por 
mutación heterocigota ACTA1

Syndromatic diagnoses:
• Severe peripheral hypotonia
• Fetal akinesia syndrome
• Myopathic syndrome
• Mild ischemic hypoxic

encephalopathy
• Chronic respiratory insufficiency
• Swallowing disorder
• Antecedent of preterm infant of 

36 weeks big for gestational age
• Congenital macrocephaly
• Atelectasis upper right lobe

resolved
• Pneumonia associated with

mechanical ventilation resolved

Etiological diagnosis:
• Severe congenital myopathy

• Point mutations of uncertain
significance in ACTA 1 and CHRNE 
genes



Biopsia muscular
• With this background, Calvo Mackenna Hospital 

recived the patient to do a muscle biopsy study, the
result of this study were compatible with a severe
myopathy, without nemaline bodies (Dr. Ricardo 
Erazo-Torricelli).



Genetic Diagnostic support exams
• Cariogram 46 XY.
• Study of SNM1 gene done by MLPA results without mutation.
• Genetic study "Invitae Comprehensive Neuromuscular Disorders

Panel": point mutations of uncertain significance in ACTA 1 and 
CHRNE genes. We made a study of carriers to the parents
though Invitae, both do not present any of the two mutations.



Distrofias musculares congénitas (DMC)

• Desórdenes musculares en los cuales la biopsia
muscular es compatible con la presencia patron
degeneracion/regeneración con reemplazo por
fibrosis y tejido adiposo (distrófico).

• Patrón de debilidad y distrofia está presente
desde el nacimiento o los 1º meses de la vida .

• Junto a miopatias congénitas constituyen los 2
grupos más importantes de enfermedad de
músculo de inicio temprano.

• De orígen genético, se produce por alteraciones
en proteinas de la union distrofina/glicoproteina y
matriz extracelular.

• Distrofia en este grupo tiende a mantenerse
constante pero complicaciones se agravan con
el tiempo.

• Con y sin compromiso central.
• Sospechar: contracturas, CK aumentada,

hiperlaxitud +, compromiso central.

Bonnemann et al. Diagnóstic approach to the congenital muscular dystrophies .  Neuromuscular Disorders (2014)
Kirschner J. Congenital muscular dystrophies. Handbook of Clinical Neurology Vol. 113. Pediatric Neurology Part III (2012)
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Cuando pensar en una DMC

Presentación temprana (lo más frecuente)
Hipotonia y debilidad de inicio temprano
Contracturas congénitas
Dislocación congénita de la cadera
Hiperlaxitud
Malformaciones asociadas (Macro/microcefalia; anormalidades ojos y paladar)

Presentación durante infancia
Debilidad
Atrofia, hipertrofia
Contractura
Espina rígida
Hiperlaxcitud
Compromiso de SNC y SNP (RM, epilepsia, neuropatia periférica)
Falla respiratoria inexplicada
Compromiso cardiaco *

Bonnemann et al. Diagnóstic approach to the congenital muscular dystrophies .  Neuromuscular Disorders (2014)



Miopatías metabólicas

• Compromiso multisistémico.
• Frecuentemente: CK aumentada, ácido láctico 

aumentado, alteración de perfil de aminoácidos y 
acil carnitinas.

• Metabolismo de carbohidratos
– Enfermedad de Pompe

• Metabolismo Ácidos grasos:
– Deficiencia de carnitina

• Metabolismo mitocondrial (cadena respiratoria)
– miopatías mitocondriales



Enfermedad de Pompe
• Forma severa infantil de la Glicogenosis tipo 2
• Déficit de maltasa ácida, acúmulo de glicógeno en músculo estriado 

y cardíaco, motoneuronas, hígado.

• Se presenta desde los 2 meses con:
• Hipotonía
• Debilidad muscular severa 
• Arreflexia y fasciculaciones linguales 
• Macroglosia
• Miocardiopatía (cardiomegalia) 
• Visceromegalia

• Tratamiento de sustitución enzimática disponible.
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Atrofia muscular espinal

• Causa + frecuente de 
hipotonía periférica en 
lactante. Incidencia 1: 
8000 RN 

• 95% de los casos: 
herencia autosómico
recesiva:
Deleción de exones 7 o  
7-8 del gen SMN1 
cromosoma 5q11.1 –
13.3) 

• 2%: casos de novo.
• Diagnóstico: genético.

Viollet L. Spinal muscular atrophies. Handbook of clinical neurology 2013, Vol 113, Part
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Atrofia muscular espinal
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Pechmann A,  Kirschner J. Diagnosis and New Treatment Avenues in Spinal Muscular Atrophy. Neuropediatrics, 2017.



Picó Gh. Atrofia Espinal Infantil. Protocolos Diagnóstico Terapeúticos De La Asociacion Española De Pediatria. (2008)

Atrofia muscular espinal tipo 1

III: 1395-1411 

Viollet L. Spinal muscular atrophies. Handbook of clinical neurology 2013, Vol 113, Part



Secuencia de Moebioüs

• Diplejia facial congénita: núcleos VII 
• Asociada parálisis VI pares (III, IX-XII) 
• Hipotonía y alt. Esqueléticas (50%) 
• Generalmente 2° a embriopatía 

vascular (Misoprostol) 
• 10% asociada a hipoplasia/agenesia 

pectorales (Poland) 
• Espectro Moebius hereditario es 

muy infrecuente. 
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Síndromes miasténicos congénitos

• Grupo heterogéneo de enfermedades
• Herencia genética principalmente AR
• Incidencia baja; aprox 1:500 mil (Europa)
• Disfunción de la transmisión neuromuscular
• Debilidad y fatigabilidad de inicio en la niñez
• Alteración genética  déficit congénito en proteínas: SMC 

presinápticos, sinápticos y postsinápticos
– NO autoinmune (distinto a miastenia gravis)
– Madres no miasténicas (DD con m. neonatal)



Síndromes miasténicos congénitos
• Frecuente consanguinidad
• Hermanos afectados en 25% (AR)
• Inicio en período RN o antes de los 2 años (90%): debilidad, 

hipotonia, disfagia, alt. Respiratorias, estridor, artrogriposis, 
etc.

• Debilidad fatigable
• Compromiso frecuente de de mm ocular, bulbar y de 

extremidades
• Test de Ac (anti-AChR, MuSK, canales Ca P/Q) negativos
• EMG: resp decremental a 2-3Hz, o bien jitter/bloqueo en 

EMG de fibra única (común a otros trastornos de la UNM)







Enfrentamiento hipotonía

• Diferenciar central de periférica: 
DEBILIDAD.

• Buscar afectación multisistémica en 
sospecha de mixtas.

• Examenes que en general prestan 
utilidad: CK, EMG/VCN, biopsia muscular, 
neuroimágenes, estudios genéticos y 
algunos metabólicos.
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