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Historia	Actual
O Hombre de 67 años.
O Debilidad lentamente progresiva a nivel proximal en MMSS

y en MMII (más de 5 años).
O Calambres y mialgias en las 4 extremidades (sobre todo a

nivel proximal) .
O Niega fenómeno de intolerancia al ejercicio como tal y

mioglobinuria
O Un dudoso fenómeno miotónico en las manos, muy

aislado.
O Niega diplopia, pero sí afirma debilidad facial algo

asimétrica
O Ptosis; dudosa disartria y disfagia frecuente, a sólidos
O Aprecia claramente como va perdiendo "masa muscular"

en sus extremidades.



Antecedentes	Personales

O Trabajó como carnicero.
O Ex fumador y ex bebedor importante.
O DM 2. HTA. Dislipemia. Hiperuricemia.
O Fibrilación auricular permanente.
O Fiebre reumática con valvulopatía mitral; recambio
valvular con prótesis metálica en 1999. Varios ingresos
por insuficiencia cardíaca de predominio derecho, FEVI
normal.

O EPOC moderado + SAOS + insuficiencia respiratoria
hipercápnica: BIPAP +O2. Cor pulmonale crónico (2007).

O Hepatopatía crónica enólica.



Antecedentes	Personales
O Ingreso en Neumología en 2005 por hemoptisis

por bronquiectasias, con prótesis mitral
normofuncionante.

O Ingreso en Medicina Interna (2011) por anemia
ferropénica en probable relación con
hemorroides, divertículos en sigma y
tratamiento con Sintrom.

O Hernia de hiato. Gastritis crónica.
O IQx: prótesis valvular mitral (1999), cataratas

bilaterales (2012), hernia inguinal derecha
(2015), hemorroidectomía (2019).



Antecedentes	Familiares

O Padres, un hermano, tíos sanos. 
O Una hija con sarcoidosis y un hijo sano. 



Tratamiento	Habitual
O Acovil 5 mg 1-0-1
O Furosemida 40 mg 1-0-0
O Colecalciferol 25000 UI/30 días
O Revinty Ellipta 92/22 mcg 1-0-1
O Neurontin 300 mg 1-0-0
O Cinitaprida 1 mg 1-1-1
O Gregal 10 mcg 1-0-0,
O Fe oral 1-0-0
O Pantoprazol 40 mg 1-0-0
O Sintrom 4 mg. 

NO TOMA ESTATINAS NI 
CORTICOIDES



Exploración	Física
O Obeso, hidratado, normocoloreado.
Eupneico.

O Calvicie frontal (temprana, a los 30
años).

O AP: hipoventilación. AC: arrítmica a 72
pm, chasquido y soplo protésico.

O Abdomen: sin alteraciones.
O Extremidades: trastornos tróficos, no
edemas ni signos de TVP.



Exploración	Neurológica
O FCS conservadas.
O Pares craneales: debilidad facial asimétrica (peor el lado
izquierdo) con ptosis que no pasa línea media horizontal (peor
ojo izquierdo),

O Debilidad orbicular de la boca, dudosa disartria; resto sin
alteraciones.

O Fuerza: - 5/5 en MSD, 4+/5 en MSI (proximal y distal) con
tendencia a la claudicación en maniobra antigravitatoria tras
un rato con los brazos levantados.

O Atrofia de musculatura de cintura escapular y bíceps braquial
bilateral. No parece escápula alada;

O En MMII 5/5 proximal y distal en ambas piernas, pero también
con claudicación proximal tras un rato en posición
antigravitatoria.

O Atrofia de musculatura proximal y de ambas masas gemelares;



Exploración	Neurológica
O Debilidad de musculatura flexora del cuello 4/5

e impresiona de debilidad de musculatura
paravertebral y abdominal con tendencia a la
protusión del abdomen.

O ROT presentes pero no vivos.
O Sensibilidad superficial y profunda en 4

extremidades normales.
O Cerebelo normal.
O Dificultad para levantarse de la silla, subirse a la

camilla (por debilidad) y marcha posible sin
apoyo en todas sus variantes. No miotonía ni
paramiotonía.



A/S	de	Control
O GGT 259
O CK 554 (LS 

200), 
O Aldolasa 7.2 (LS 

7.6)
O LDH 367. 
O Proteinograma: 

normal.

O PCR 16.8. 
O FR 55. 
O ANA p1/40, 
O antiDNA 5.8, 
O ENAs, ANCAs

negativos. 
O Panel miopatías 

negativo.  



TAC	craneal
O Dudosa ocupación del agujero occipital no

pudiendo descartar malformación de Arnol-
Chiari.

O Leve prominencia triventricular.
O No se visualizan lesiones hemorrágicas ni

efectos expansivos intracraneales.
O La densidad del parénquima cerebral está

dentro de los límites de la normalidad.
Estructuras de la linea media bien
centradas.



RMN	cerebral

O Sin hallazgos. 



RMN	cervicodorsal
O Compatible con malformación de Chiari.
O Se acompaña de retracción de la apófisis odontoides 6,5 mm por
encima de la línea de Chamberlain en relación con impresión basilar y
ángulo clivus-canal en el límite de la normalidad.

O Se observa leve impronta sobre la cara anterior de la unión bulbo-
medular, sin alteración de su intesidad de señal.

O Hiperlordosis cervical, sin alteración significativa en la estática dorsal
O Signos de discopatía degenerativa generalizados, más significativos en
la columna cervical. Pinzamiento del disco C3-C4 con cambios Modic
tipo 2 y 3 en los platillos vertebrales contiguos. Reborde disco-
osteofitario marginal bilateral que estenosa la emergencia de ambas
raíces C4. Discretas protrusiones posterocentrales en los discos
intervertebrales T6-T7 y T7-T8 que condicionan leve rectificación del
contorno anterior y anterolateral derecha del cordón medular,

O SIN EVIDENCIA DE SIGNOS DE MIELOPATIA COMPRESIVA
O



RMN	cuerpo	entero
O Se identifica hiperseñal en T1 con hiposeñal en STIR
en los siguientes grupos musculares, compatible con
atrofia: porción proximal de ambos gemelos
mediales, porción distal de ambos sartorios, de
predominio derecho, de la músculatura de la cintura
escapular y pelviana, intercostal y de los músculos
del cuello.

O Se identifica hiperseñal en T1 con hiperseñal en
STIR, que sugiere edema muscular, en porción distal
de ambos cuádriceps (de predominio en vastos
medial y lateral).

O CONCLUSIÓN: hallazgos en posible relación con
miopatía inflamatoria.



EMG
O Estudio compatible con patrón miopático

muy crónico, asociado a actividad
denervativa aguda a nivel del M. vasto
externo, tibial anterior y deltoides izquierdo.

O También se evidencian frecuentes
descargas miotónicas y pseudomiotónicas
en los citados músculos. A nivel
paravertebral alterna segmentos normales
con otros con patrón miopático.

O La conducción nerviosa es normal.



Biopsia	muscular

O Compatible con distrofia muscular (sugiere
distrofia facio escapulo humeral).



Estudio	genético

O Para distrofia miotónica tipos 1 y 2, distrofia
de cinturas, distrofia Facio escápulo
humeral: negativo.



¿Qué	sabemos?
O El paciente presenta debilidad progresiva (años

de evolución) en MMII y MMSS, tanto proximal
como distal, no fluctuante.

O Padres e hijos sanos.
O No intolerancia al ejercicio.
O Dudoso fenómeno miotónico.
O Atrofia muscular
O CK algo elevada, Aldolasa negativa
O No toma CCs ni estatinas.
O Patrón miopático.







Diferencial	miopatía	vs	
neuropatía



Patrones	ENG
O Registramos el potencial de acción tras 

activar el nervio.
O Registramos la velocidad de conducción 

motora, latencia (tiempo) y amplitud 
(intensidad).

O Reducción de la velocidad con aumento de 
las latencias sugiere patrón desmielinizante.

O Reducción de la amplitud (potencial de 
acción) sugiere patrón axonal.





Diferencial	miopatía	vs	
neuropatía



Diagnóstico	Diferencial	
Miopatía





Miopatía	por	cuerpos	de	
inclusión



¿Qué	hacer?
O Ante estudio genético negativo, y ausencia de

más datos en la biopsia proporcionada:

O Volver a tomar otra muestra de biopsia muscular

O La clínica, con las pruebas obtenidas (niveles de
CK ligeramente altos, afectación tanto proximal
como distal, así como el EMG y pruebas de
imagen, pueden orientar a MIOPATÍA POR
CUERPOS DE INCLUSIÓN.
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• Se remite a Unidad de Enfermedades Neuromusculares del Hospital 12 de Octubre (Madrid):

• Analítica: CK 437, anticuerpos antiMUP 44 (CN-1A): positivos.

• Biopsia de músculo (agosto 2022): compatible con miositis por cuerpos de inclusión

• Diagnóstico: miositis por cuerpos de inclusión

• Recomendaciones: - no se aconseja intentar tratamiento

- rehabilitación

- vigilar aparición de disfagia

- seguimiento conjunto CAULE-Hospital 12 de octubre



MIOSITIS POR CUERPOS DE INCLUSIÓN

• Trastorno inflamatorio degenerativo poco frecuente de los músculos esqueléticos caracterizado por 
debilidad de inicio tardío, que comienza en los cuádriceps o en los flexores de los dedos de la mano, 
extendiéndose lentamente a otros grupos musculares de las extremidades

• Epidemiología: prevalencia muy variable en función de los criterios geográficos, étnicos y de edad. Varía 
entre 1/14.000-1.000.000, aunque se triplica cuando se considera sólo la población mayor de 50 años de 
edad. Ratio hombres: mujeres 2: 1 (aunque varía de 0,5 a 6,5: 1)



ETIOLOGÍA

• no se ha identificado ningún gen causal

• se ha demostrado correlación entre los genes que codifican el complejo principal de histocompatibilidad 
(MHC), HLA-DR3 y los haplotipos ancestrales 8.1 (HLA-A1, B8, DRB1*0301) y la susceptibilidad a la MCI

• se ha sugerido que el envejecimiento y factores ambientales juegan un papel desencadenante

• se debate si es principalmente un trastorno inmunoinflamatorio que resulta en la degeneración muscular o 
si es un trastorno degenerativo que conduce a la inflamación muscular



CLÍNICA

• debuta a partir de los 50 años aunque puede aparecer a edades más tempranas, en la cuarta década de la 
vida

• fenotipo clínico caracterizado por afectación muscular distal asimétrica y amiotrofia, pero sin 
manifestaciones extramusculares

• primeros signos: debilidad o incluso atrofia de los cuádriceps o de los flexores de los dedos de las manos, 
que conduce a dificultad para levantarse de la silla o del suelo, subir escaleras, coger, levantar y utilizar 
herramientas, provocando caídas. El flexor profundo de los dedos y el flexor largo del pulgar están más 
gravemente afectados que los músculos extensores del antebrazo, especialmente en las primeras etapas. 
Con la progresión se ven afectados otros grupos musculares, como flexores del codo, de la cadera, de la 
rodilla o del cuello, así como los flexores dorsales del tobillo, derivando en pie caído. Suelen presentar una 
leve debilidad de los músculos faciales, a excepción de los músculos extraoculares. Aproximadamente el 66% 
de los pacientes en etapas avanzadas de la enfermedad, experimenta disfagia, que puede ser grave en 
algunos casos.



DIAGNÓSTICO

• exploración clínica, sobre todo detección de debilidad de los flexores de los dedos de las manos, 
edad de presentación y duración de los síntomas superior a 6 meses

• anticuerpos anti-cN1A, positivos en 30-50% de los pacientes
• biopsia muscular: - características inflamatorias: sobreexpresión difusa de MHC de clase I en el 

sarcolema, infiltrados inflamatorios endomisiales que incluyen células T CD8+, invasión de células 
T en fibras musculares no necróticas; - y degenerativas: vacuolas ribeteadas, agregados de P62 
y/o TDP43 y, en ocasiones, un número anormalmente elevado de fibras COX-negativas

• hallazgos de laboratorio inespecíficos: los niveles de CK solo están ligeramente elevados en 
algunos casos

• EMG: confirma origen miopático de la debilidad o atrofia
• RM: localizar patrón característico de afectación muscular



DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL

• miopatías inflamatorias idiopáticas 

• en las primeras etapas de la enfermedad, cualquier enfermedad de la motoneurona.



TRATAMIENTO

• No hay tratamiento curativo

• En general no responden a terapias antiinflamatorias o inmunosupresoras

• Estándar: tratamientos sintomáticos, incluyendo ejercicio, ergoterapia y aparatos ortopédicos

• ensayos clínicos en curso de nuevas estrategias terapéuticas, entre las que destaca el sirolimus, inhibidor de 
mTOR.



PRONÓSTICO

• no se ha observado ningún cambio en la esperanza de vida media. 

• presentan una pérdida progresiva y continua de la fuerza muscular que oscila entre 3,5-16,8%/año, con un 
gran impacto en la actividad diaria

• después de los 5 años, la mayoría necesita ayuda para deambular y después de los 10, requiere silla de 
ruedas.


