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HiperCKemia

Causa mas frecuente en nifios: miositis viral.
Plantea miopatias, la mayoria hereditarias:
= De transmision vertical:
v" Ligadas a X: distrofinopatias.
v Autosdmica dominante: distrofiamioténica
congeénita.
v" Materna mitocondrial.
v AutosOmicas recesivas.
Pueden darse en alguna rara enfermedad tratable:
v" Enfermedad de Pompe.
; v Miastenias congénitas.
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HiperCKemia. Miositis viral

Miositis viral

= Mialgias agudas, dificultan deambulacion.
= Previainfeccionrespiratoria o gastrointestinal.

= Precisa CK elevadas.
= Evoluciéon favorable en 24-48 horas.

Posibilidad hiperCKemia toxica o medicamentosa.
Vigilar miopatias con intolerancia al ejercicio.
Aconsejado comprobar normalizacion CK al mes.
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HiperCKemia. Indicaciones CK

Determinacion CK. Indicaciones

= Sospecha miositis. Control analitico de miositis.
= Recién nacido (RN) o lactante hipotonico.

= RN o lactante con dificultad respiratoria, estridor,
atragantamientos, trastornos succion/deglucion.

= Artrogriposis y deformidades articulares, de columnay pies,
mialgias, debilidad, fatigabilidad.

= Alteraciones de la marcha.

= Hipertransaminasemia.

= Retraso psicomotory discapacidad intelectual en varones.
= Miocardiopatias.
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HiperCKemia

Situaciones de hiperCKemia
Nifilos asintomatico: no excluye miopatia.
Clinica de miopatia.
Cifras oscilantes: miopatias metabdlicas.
Varon con retraso psicomotor: posible Duchenne.
Enfermedades sistémicas: colagenosis, neoplasias...
Rabdomiolisis en nifos sanos.

Traumatismos, gjercicio intenso, drogas, intoxicaciones...
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HiperCKemia

A destacar
Anamnesis personal y familiar.
Trascendencia asesoramiento familiar.

|dentificar lo tratable:

= Pompe.
= Miastenias congeénitas.

En ausenciade diagnoéstico: biopsiamuscular
Riesgo de anestesia.

Control cardioldgico periddico.
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HiperCKemia persistente.
Proceso hasta el diagnostico

= Analitica miopatias metabdlicas.

= Estudio cardioldgico.

= Reevaluar la historiay estudio familiar.

= Estudio neurofisiologico.

= Estudio genético distrofinopatia.

= Actividad enzimatica enfermedad de Pompe.
= Testde isquemia+ esfuerzo.

= Biopsiamuscular.

= Completar estudio genético.
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HiperCKemia

Estudio genético distrofinopatias

Analisis del gen de la distrofina por técnica MLPA.

Estudia: grandes deleciones (presentes en el 65%), duplicaciones
(6% de varones afectos).

Ante historia familiar sugestiva de:
v' Madre con hiperCKemia asintomatica.
v" Y/o clinica clara de enfermedad de Duchenne.
v Y/o marcada hiperCKemia.
Se puede realizar directamente el estudio genético.
Agilizar el estudio si la madre estd embarazada.
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HiperCKemia

Estudio genético distrofinopatias

Distrofinopatia sin mutacion encontrada por MLPA, con diagndstico
por biopsia muscular (ausencia o patron parcheado de distrofinay
sobreexpresion de utrofina), seguiran el estudio hasta encontrar la

mutacion: secuenciacion del gen para identificar mutaciones

puntuales.
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HiperCKemia persistente

Nifio asintomatico con estudio normal, incluida biopsia:
= Control clinico.

= Control cardioldgico.

= Recomendaciones ejercicio y alimentacion.

= Vigilar el uso de farmacos.

= Vigilar el riesgo de anestesia.
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HiperCKemia. Cuaderno del pediatra

El pediatra de Atencion Primaria (AP) debe conocer que la
hipeCKemia en ausencia de miositis viral orienta a enfermedad
muscular hereditaria.

Las enfermedades musculares hereditarias pueden ser de
transmision vertical (ligada a X, dominante o materna mitocondrial),
de forma que el asesoramiento genético excede al nucleo familiar
primario.

El pediatra de AP debe conocer las indicaciones de CK, incluidas la
hipertransaminasemiay las miocardiopatias sin causa conociday el
estudio de retraso psicomotor patologico en varones.
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HiperCKemia. Cuaderno del pediatra (I)

El pediatra de AP tiene una gran responsabilidad en el estudio de
una CK, que debe realizarse sin demora.

Ante una hiperCKemia asintomatica se debe repetir la CK,
aconsejable no antes de un mes tras la primera determinacion.

Ante una hiperCKemia asintomatica se debe informar de que,
aunque probablemente no tendra importancia, es necesario
estudiarla ante la posibilidad de enfermedad hereditaria.

Ante una hiperCKemia sintomaticay/o con historia familiar, se debe
derivar a estudio sin demora.
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HiperCKemia. Cuaderno del pediatra (ll)

El estudio de una hiperCKemia puede ser complejo. En algunos
casos puede comenzar por el estudio genético de distrofinopatia:
enfermedades de Duchenney Becker.

Una hiperCKemia obliga a vigilar la existencia de miocardiopatias,
gue pueden ser el primer signo de algunas enfermedades
neuromusculares.

Existen raras enfermedades neuromusculares tratables, que pueden
asociar a hiperCKemia: enfermedad de Pompe y algunas miastenias
congeénitas.
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HiperCKemia. Cuaderno del pediatra (lll)

El estudio de hiperCKemia en un nifio sin diagnostico obliga a la

realizacion de una biopsia muscular.

Si la biopsia es normal, se considera hiperCKemia idiopatica, que

precisa controles clinicos y cardiologicos.
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HiperCKemia. Caso clinico 1

Nifo de tres aios y nueve meses con retraso psicomotor, marcha
de puntillas y torpeza motriz.

Unico hijo de padres sanos, no consanguineos. No abortos.
Antecedentes familiares negativos.

Desarrollo psicomotor: sedestacion 8-9 meses. Marcha autonoma
alos 17 meses, de puntillas desde el inicio; no previo
desplazamiento autonomo. Se tropieza y cae con frecuencia. Inicio
lenguaje casi con dos anos; actualmente solo junta dos palabras;
buena comprension de cosas basicas.

Actualmente en primero de Educacion infantil; le cuesta seqguir el
ritmo de los demas.

Examenfisico: PC 51 cm. Contacto normal. Gemelos hipertroficos.
Gowers positivo. Resto normal.
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HiperCKemia. Caso clinico 1

CK28471, GOT 608 y GPT 5109.

Bioguimica, homocisteina, test de CDT, test de toluidina, cobre,
ceruloplasmina, amonio, lactico y hemograma normales.

Estudio cardiolégico normal.

Estudio genético: identificacion mediante MLPA de delecion del

exon 51del gen DMD, que confirma la enfermedad de Duchenne.

Pendiente de estudio de la madre para determinar si la mutacion
es heredada o de novo.
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HiperCKemia. Caso clinico 1

Comentario:
Ante:
= Clinicay exploracion claras.
= Junto a cifra muy elevada de CK.

Se realiz6 directamente el estudio genético por MLPA que

confirmo el diagnoéstico de enfermedad de Duchenne.
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HiperCKemia. Caso clinico 2

Nifo de tres ainos y medio que consulta por dificultades para
ponerse de pie y subir y bajar escaleras.

CK 35870.
CK madre 593y 638.

Estudio por MLPA de gen de distrofina:
» Duplicacion exones 45 a 50 y del 52 al 57.

Madre y abuela materna portadoras.

La Unica hermana no portadora.
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HiperCKemia. Caso clinico 2

Comentarios:
Se realiz6 directamente el estudio MLPA de distrofinopatia dadas:
» La cifratan alta de CK en el propositus.

= Y |a elevacion de las CK en su madre.

El estudio confirma el diagndstico de enfermedad de Duchenne
en el paciente, e identifica las portadoras en la familia.
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