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1. Introducción
Las cuestiones de naturaleza terminológica constituyen 

una parte importante de los problemas a los que se enfrentan 
los traductores de textos del ámbito de la biomedicina. En la 
actualidad el gran volumen de textos disponibles en internet 
y el desarrollo de la metodología del trabajo con corpus per-
miten la creación y actualización de recursos terminográficos 
a los que poder recurrir para encontrar soluciones a estos pro-
blemas.

De acuerdo con estas premisas, en las páginas que siguen 
presentamos un glosario terminológico bilingüe español-
francés sobre enfermedades neuromusculares (ENM) pe-
diátricas. Detallamos, asimismo, la metodología y las pro-
puestas teóricas que hemos tomado como referencia para su 
elaboración.

En un primer momento, describimos las principales ca-
racterísticas del subdominio médico seleccionado, los crite-
rios de diseño del corpus en el que se basa (ENEUPECOR) 
y el sistema utilizado para la selección de términos y la ex-
tracción de las definiciones. A continuación, presentamos 
el glosario terminológico en español, con las definiciones 
elaboradas, las variantes registradas y la traducción al fran-
cés. Los términos y definiciones que se incluyen proceden 
de los datos obtenidos del corpus. Para facilitar la consulta 

en las dos lenguas y, por tanto, el trabajo de traducción en 
los dos sentidos, se incluye, asimismo, un índice de términos 
francés-español.

Este trabajo forma parte de la línea de investigación que 
estamos desarrollando sobre la creación de recursos para 
traducir textos sobre enfermedades raras (ER). Es decir, ese 
conjunto de dolencias integrado, entre otras, por las ENM, y 
en un grupo de las cuales nos centramos en las páginas que si-
guen: las ENM pediátricas. Se trata de un ámbito en el que las 
activas asociaciones de pacientes están siendo determinantes 
para visibilizar estas afecciones y conseguir que dispongan de 
líneas específicas en las políticas de salud pública europeas2. 
Como prueba del interés y atención que están consiguiendo 
atraer hacia estas enfermedades podemos indicar que 2103 
ha sido declarado Año Español de las ER y el 2016 será el 
Año Internacional de la Investigación en ER (Ministerio de 
Sanidad Servicios Sociales e Igualdad de España, 2013). En 
este contexto, la traducción constituye también un elemento 
necesario e importante en la tarea de visibilizar a la que nos 
hemos referido.

2. Las ENM pediátricas: principales características	
Las ENM pediátricas constituyen una parte importante del 

amplio grupo de las ENM, que se caracterizan por ser «en-
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fermedades neurológicas, de naturaleza progresiva, normal-
mente hereditarias y su principal característica clínica es la 
debilidad muscular» (ASEM). En esta definición se incluyen 
unas 200 entidades, que comparten, además de lo señalado, 
el hecho de ser crónicas, muy discapacitantes y carecer de 
tratamientos efectivos3.

Si bien se estima que en la UE existen unas 200 000 per-
sonas a las que se les ha diagnosticado alguna ENM, su baja 
prevalencia individual (1 de cada 1000 nacimientos) hace 
que estas dolencias se consideren enfermedades raras (ER), 
«minoritarias», «huérfanas» o «poco frecuentes». Las ENM 
constituyen un 30 % del total de las ER identificadas en estos 
momentos. 

De acuerdo con los datos de la Alliance Maladies Ra-
res, existen entre 6000 y 8000 ER que afectan a 1 de cada 
20 personas. Esto quiere decir que en el contexto europeo 
encontramos unos 30 millones de personas con una ER4. En 
concreto, en España, el Centro de Investigación Biomédica 
en Red de Enfermedades Raras (CIBERER) señala que las 
ER «afectan a unos 3millones de españoles», lo que hace 
que constituyan «un problema sociosanitario de primera 
magnitud».

Tras esta rápida caracterización del dominio en el que se 
integran las ENM pediátricas, debemos justificar por qué nos 
hemos centrado precisamente en estas enfermedades del área 
de la neuropediatría en este trabajo. 

La justificación está basada en el hecho de que más del 
50 % de las ENM hace su aparición desde el nacimiento o en 
la primera infancia5. Una detección precoz de las mismas se 
considera, por lo tanto, fundamental para la calidad y dura-
ción de la vida de los pacientes, ya que: 

S’il n’existe pas toujours de traitement curatif ef-
ficace pour toutes les maladies rares (des recherches 
actives sont engagées pour les traitements, favori-
sées par une politique de promotion des médicaments 
orphelins), des soins précoces et appropriés peuvent 
permettre d’améliorer la survie et la qualité de vie des 
patients6. 

Estos aspectos hacen que exista una producción textual 
interesante sobre ENM pediátricas por su calidad, variedad y 
actualidad, elementos todos ellos necesarios para la creación 
del corpus que hemos compilado para elaborar el glosario ter-
minológico. 

3. Características del corpus ENEUPECOR: criterios de 
compilación y descripción

Como hemos indicado, el glosario bilingüe es uno de los 
resultados de la explotación del Corpus de Enfermedades 
Neuromusculares en Pediatría (ENEUPECOR), que está in-
tegrado por artículos científicos digitales, completos (no frag-
mentos textuales), redactados por especialistas, publicados en 
revistas de calidad entre los años 1995 y 2009 y escritos origi-
nalmente en francés y en español (no traducciones). 

De este modo, hemos creado un corpus especializado 
comparable (tokens: 174 628), con dos subcorpus de ta-

maño muy similar: uno en español (tokens: 102 312/types: 
10 087) y otro en francés (tokens: 72 316/types: 9228). Para 
su compilación se han seguido los criterios propuestos por 
Pearson (1998), Sinclair (1996) o, por ejemplo, Aston 
(2002).

La selección textual ha tenido como objetivo que el 
corpus presentase muestras textuales en las que se aborda-
sen aspectos diversos de las ENM pediátricas, puesto que 
nuestro objetivo era que el glosario incluyese conceptos 
relacionados con los síntomas, el diagnóstico y los trata-
mientos disponibles, así como las denominaciones de las 
afecciones7. 

4. Fases de elaboración y sistema de consulta del  
glosario terminológico 

El recurso bilingüe que presentamos en este trabajo se basa 
en concreto en el subcorpus en español y reúne más de 100 
conceptos relacionados con los aspectos que acabamos de in-
dicar sobre las diferentes ENM en pediatría. Incluye, además, 
las definiciones en castellano, las variantes de los términos 
registradas en el corpus y sus equivalentes en francés. 

Si bien, por razones de espacio, no lo incluimos en estas 
páginas, hemos elaborado asimismo un glosario, basado en el 
subcorpus en francés, con las entradas, definiciones y varian-
tes en esta lengua. 

4.1. Selección de los términos
Uno de los principales problemas que tuvimos que resol-

ver durante la elaboración del glosario fue la manera de selec-
cionar los términos principales.

Para determinar las unidades terminológicas que se inclui-
rían utilizamos las herramientas que proporciona WordSmith 
Tools, lo que nos permitió obtener las formas y clusters más 
frecuentes. Asimismo, para clasificar las unidades de conoci-
miento especializado aplicamos los criterios establecidos por 
Montero y Faber (2008). 

Ante la frecuente presencia de un gran número de si-
nónimos, variantes ortográficas y sintácticas, seguimos las 
propuestas de Faulstich (2002). Para establecer el término 
principal se utilizaron también los criterios de frecuencia de 
aparición en el corpus. Posteriormente, en todos los casos, 
nuestras propuestas fueron valoradas y confirmadas por los 
expertos que colaboraron en la revisión del glosario8.

4.2. Extracción de definiciones
Dado que el objetivo era que el glosario incluyese defini-

ciones, otro de los problemas importantes fue encontrar una 
metodología para la extracción de definiciones a partir de los 
textos de ENEUPECOR. 

Para los textos del subcorpus en español utilizamos, gra-
cias a la disponibilidad de los investigadores de la UNAM 
de México que lo están desarrollando, el ECODE, una apli-
cación que ya había sido usada anteriormente en otros pro-
yectos9. 

Esta herramienta de extracción automática identifica 
aquellos candidatos que siguen una estructura prototípica 
de términos y definiciones. La entrada del sistema consiste 
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en un corpus etiquetado con categorías POS (marcado par-
cial de voz) que se somete a tres procesos principales: la 
extracción, el análisis y la evaluación de los candidatos a 
término. La salida es un contexto definitorio (CD) anotado 
con etiquetas contextuales y calificadas de 1 a 4. El sistema 
identificó 72 de los contextos definitorios del subcorpus en 
español. Aquí mostramos un ejemplo de una de salidas del 
programa:

<cd rG=̎1̎><t>La enfermedad de Pompe (EP) </t><pvd><vd 
lema=̎ser̎>es</vd></pvd><d>un tipo de glucogenosis en 
la que se encuentra disminuida o ausente la actividad de la 
enzima alfaglucosidasa ácida lisosómica (AGA). </d></cd>

<cd rG=̎1̎>: CD rango 1
<pvd><vd lema=̎ser̎>: patrón verbal. 
<t> La enfermedad de Pompe (EP) </t>: lo que el sistema 
identifica como candidato a término. 
<d>un tipo de glucogenosis en la que se encuentra 
disminuida o ausente la actividad de la enzima alfa-
glucosidasa ácida lisosómica (AGA). </d></cd>: lo que 
el sistema identifica como definición.

Figura 1. Salida del ECODE para «enfermedad de Pompe»

En este CD se ofrecen algunas de las características defini-
torias de la enfermedad de Pompe, es decir, la información so-
bre la alteración genética que es la causa de esta afección. De 
este modo, los CD extraídos automáticamente por el ECODE 
nos proporcionaron información relevante ya que nos permi-
tieron formular la definición de un importante número de las 
entradas del glosario10. 

4.3. Sistema de consulta del glosario
Las entradas del glosario terminológico incluyen la si-

guiente información:

Término  
en 

español

Categoría  
gramatical

Definición Variante
Término  

en francés

Figura 2. Información de las entradas del glosario

Como se puede apreciar, en los casos en los que se han regis-
trado sinónimos o variantes del término principal, estas se inclu-
yen en el glosario. Por su frecuencia en los textos, figuran asimis-
mo siglas; en estos casos, en la columna «definición» se explicita 
la sigla y se remite al término desarrollado correspondiente.

Como ya hemos indicado, si bien en este trabajo solo se in-
cluye una de las dos versiones elaboradas del glosario —la que 
presenta las entradas en español—, en cada entrada se recoge 
también la traducción del término al francés en la columna fi-
nal. Asimismo, para facilitar la consulta también directamente 
desde el francés se ha incluido, en un apartado después del glo-
sario, un listado por orden alfabético con las entradas en fran-
cés y la traducción al español. Este índice permite realizar una 
búsqueda de los términos también partiendo del francés:

FR ES
transmission autosomique 
récessive

herencia autosómica recesiva

pied creux pie cavo

Figura 3. Índice francés-español

En la columna de la izquierda figura la denominación en 
francés y en la columna de la derecha el término en español al 
que hay que remitirse para buscar en el glosario. 
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A
AME sigla Véase amiotrofias espinales.

AME tipo 1 s. nom. Amiotrofia espinal aguda que se manifiesta antes del 
nacimiento o durante los seis primeros meses  
de vida.

atrofia muscular 
espinal tipo 1; enfer-
medad de Werdnig-
Hoffmann

amyotrophie  
spinale infantile  
de type I

AME tipo 2 s. nom. Véase atrofia muscular espinal tipo 2.

AME tipo 3 s. nom. Véase atrofia muscular espinal tipo 3.

amiotrofia n. f. Disminución del volumen y peso de los músculos. amyotrophie

amiotrofias  
espinales

s. nom. Grupo de enfermedades neuromusculares caracteri-
zado por la pérdida o degeneración de las neuronas 
del asta anterior de la médula espinal, que provo-
ca que el impulso nervioso no pueda transmitirse 
correctamente afectándose el tono muscular y los 
movimientos.

AME; atrofias muscu-
lares espinales

amyotrophies 
spinales

anamnesis n. f. Interrogatorio de los datos previos recordados por el 
enfermo, referidos a los antecedentes patológicos y 
los síntomas de la enfermedad actual.

anamnèse

astenia n. f. Falta o pérdida de fuerza. asthénie

atrofia muscular s. nom. Véase amiotrofia.

atrofia muscular  
espinal tipo 1

s. nom. Véase amiotrofia espinal tipo 1.

atrofia muscular  
espinal tipo 2

s. nom. Forma intermedia de amiotrofia espinal que se mani-
fiesta entre los seis y los dieciocho meses de vida.

AME tipo 2 amyotrophie  
spinale infantile  
de type II

atrofia muscular  
espinal tipo 3

s. nom. Amiotrofia espinal que aparece después de la edad 
de la adquisición de marcha, entre los dieciocho 
meses y los dos años.

AME tipo 3; enferme-
dad de Kugelberg-
Welander

amyotrophie  
spinale infantile  
de type III

atrofias musculares 
espinales

s. nom. Véase amiotrofias espinales.

5. Glosario terminológico español-francés sobre ENM pediátricas

B
Biopsia n. f. Procedimiento diagnóstico invasivo que consiste en la extracción y examen, 

ordinariamente microscópico, de tejidos u otras materias procedentes del 
organismo vivo, con fines diagnósticos.

biopsie

biopsia de nervio s. nom. Procedimiento diagnóstico invasivo que consiste en la extracción de una pe-
queña muestra de un nervio para examinarla.

biopsie de nerf

biopsia muscular s. nom. Procedimiento diagnóstico invasivo que consiste en una pequeña incisión con 
aguja, directamente sobre el músculo, de la que se extrae una muestra del 
mismo para analizar y observar el tipo de afectación.

biopsie musculaire
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C
calambre n. m. Contracción espasmódica, involuntaria, 

dolorosa y transitoria de un músculo o 
músculos, especialmente de la pantorrilla o 
de la túnica muscular del estómago.

crampe

calpaína n. f. Grupo de enzimas proteasas dependientes 
de calcio.

calpaïne

calpainopatía n. f. Miopatía de cinturas debida a la alteración o 
ausencia de la calpaína muscular.

calpaïnopathie

cinesiterapia n. f. Arte y ciencia del tratamiento de enferme-
dades y lesiones a través del movimiento.

kinesiterapia kinésithérapie

CK sigla Véase creatincinasa.

CMT sigla Véase enfermedades de Charcot-Marie-
Tooth.

consejo genético s. nom. Proceso educativo para asesorar a indivi-
duos y familias que tienen una enfermedad 
genética o riesgo de tenerla, dándoles infor-
mación acerca de su enfermedad y ayudán-
doles a tomar decisiones informadas.

conseil génétique

CPK sigla Véase creatinfosfocinasa.

creatincinasa n. f. Enzima que se encuentra en el músculo 
estriado, tanto esquelético como miocárdi-
co, y en el cerebro.

CK; creatinkinasa, 
creatinquinasa

créatine kinase

creatinfosfocinasa n. f. Enzima presente en varios tipos de tejido 
muscular, cuya función es la catálisis o 
disolución de fosfocreatina para facilitar 
que, en el músculo, se libere la energía 
necesaria para su contracción.

CPK; creatinfosfoki-
nasa; creatinfosfo-
quinasa

créatine- 
phosphokinase

creatinfosfokinasa n. f. Véase creatinfosfocinasa.

creatinfosfoquinasa n. f. Véase creatinfosfocinasa.

creatinkinasa n. f. Véase creatincinasa.

creatinquinasa n.f. Véase creatincinasa.
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D
debilidad muscular s. nom. Síntoma físico de las personas afectadas 

por una enfermedad neuromuscular; suele 
acompañarse de fatiga y tiene un carácter 
degenerativo.

faiblesse  
musculaire

dermatomiositis n. f. Miopatía inflamatoria cuyo rasgo clínico carac-
terístico es el exantema cutáneo que frecuen-
temente precede a la debilidad muscular.

DM dermatomyosite

DFEH sigla Véase distrofia facioescapulohumeral.

distrofia n. f. Degeneración o desarrollo defectuoso de una 
parte u órgano.

dystrophie

distrofia de Duchenne s. nom. Veáse distrofia muscular de Duchenne.

distrofia de Emery-Dreifuss s. nom. Véase distrofia muscular de Emery-Dreifuss.

distrofia  
facioescapulohumeral

s. nom. Distrofia muscular con un patrón de herencia 
autosómico dominante que se caracteriza por 
la presencia de debilidad y atrofia de los mús-
culos de la cara y de la cintura escapular.

DFEH myopathie  
facio- 
scapulo- 
humérale

distrofia miotónica  
de Steinert

s. nom. Distrofia muscular que se caracteriza por mio-
tonía y debilidad muscular generalizada muy 
predominantemente facial.

dystrophie  
myotonique  
de Steinert

distrofia muscular  
congénita  
de Fukuyama

s. nom. Distrofia muscular congénita descrita en orien-
te en la que se produce una anomalía genética 
localizada en el cromosoma 9 en la que se ve 
implicado el gen que codifica la fukutina.

syndrome  
de Fukuyama

distrofia muscular  
de Becker

s. nom. Enfermedad genética causada por la ano-
malía de un gen localizado en el cromosoma 
X; se diferencia de la distrofia muscular de 
Duchenne por su evolución más lenta, por una 
edad de comienzo más tardía y por la edad de 
supervivencia más alta.

DMB dystrophie  
musculaire  
de Becker

distrofia muscular  
de Duchenne

s. nom. Enfermedad letal ligada al cromosoma X que 
afecta al conjunto de los músculos del cuerpo, 
músculos esqueléticos, músculo cardiaco y 
músculos lisos.

DMD; distrofia 
de Duchenne; 
enfermedad 
de Duchenne

dystrophie  
musculaire  
de Duchenne 

distrofia muscular  
de Emery-Dreifuss

s. nom. Distrofia muscular de progresión lenta que se 
debe a una mutación del gen STA, en el cro-
mosoma X, que codifica la síntesis de emerina.

DMED; distro-
fia de Emery-
Dreifuss

dystrophie  
musculaire 
d‘Emery Dreifuss

distrofias de cinturas s. nom. Véase distrofias musculares de cinturas.

distrofias musculares s. nom. Grupo heterogéneo de enfermedades genéti-
camente determinadas en las que se produce 
una degeneración progresiva del músculo 
esquelético.

dystrophies  
musculaires

distrofias musculares  
congénitas

s. nom. Distrofias musculares que se caracterizan 
por su comienzo en el período neonatal con 
la aparición precoz de fibrosis y contracturas 
musculares.

DMC dystrophies  
musculaires  
congénitales
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D
distrofias musculares  
de cinturas

s. nom. Grupo heterogéneo de distrofias musculares 
que se caracterizan por una debilidad funda-
mental en la cintura pelviana o escapular.

distrofias 
de cinturas; 
LGMD (sigla 
en inglés de 
limb-girdle 
muscular 
dystrophies)

distrofina n. f. Proteína estructural de los músculos, esencial 
para mantener la estructura del tejido mus-
cular, que controla el equilibrio de la cantidad 
de iones de calcio en las células musculares 
y de sustancias que regulan el crecimiento de 
los músculos; su deficiencia, característica de 
algunas distrofias musculares como la distrofia 
muscular de Duchenne, desencadena una 
cascada de alteraciones en muchos procesos 
bioquímicos y fisiológicos en diversas partes 
del organismo.

dystrophine

distrofinopatías n. f. Distrofias musculares debidas a mutaciones 
del gen que codifica la distrofina.

dystrophinopathies

DM sigla Véase dermatomiositis.

DMB sigla Véase distrofia muscular de Becker.

DMC sigla Véase distrofia muscular congénita.

DMC por déficit de merosina s. nom. Distrofia muscular congénita en la que se ob-
serva la ausencia de una de las proteínas de la 
envoltura de las células musculares, presente 
también en el sistema nervioso central, la 
merosina.

DMD sigla Véase distrofia muscular de Duchenne.

DMED sigla Véase distrofia muscular de Emery-Dreifuss.
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E
ecografía n. f. Técnica de obtención de imágenes diagnósticas en dos 

dimensiones por recepción de ecos rebotados de ondas 
ultrasónicas.

échographie

electromiograma n. m. Prueba diagnóstica que se utiliza para medir la actividad eléc-
trica que se origina en las fibras musculares de los músculos, 
permite evaluar el estado de los nervios que controlan la mus-
culatura y detecta con suma precisión el grado de compresión 
o sufrimiento de éstos.

EMG électromyogramme

EMG sigla Véase electromiograma.

enfermedad  
de Duchenne

s. nom. Véase distrofia muscular de Duchenne.

enfermedad  
de Kugelberg- 
Welander

s. nom. Véase atrofia muscular espinal tipo 3.

enfermedad  
de McArdle

s. nom. Miopatía metabólica por déficit de la enzima miofosforilasa. maladie de McArdle

enfermedad  
de Pompe

s. nom. Tipo de glucogenosis en la que se encuentra disminuida o 
ausente la actividad de la enzima α-glucosidasa ácida lisosó-
mica.

glucoge-
nosis  
tipo II

maladie de Pompe

enfermedad de 
Werdnig-Hoffmann

s. nom. Véase amiotrofia espinal de tipo 1.

enfermedades  
de Charcot-Marie- 
Tooth

s. nom. Grupo de más de 15 enfermedades crónicas que afectan a los 
nervios periféricos y se engloban dentro de las neuropatías 
sensitivo-motoras hereditarias.

CMT maladies de  
Charcot-Marie-Tooth

enfermedades  
de la motoneurona

s. nom. Grupo de enfermedades en las que se lesionan las neuronas 
motoras que inervan los músculos voluntarios, lo que afecta a 
la movilidad de brazos, piernas, etc.

maladies du  
motoneurone

enfermedades  
de la unión  
neuromuscular

s. nom. Grupo de enfermedades debidas a una disfunción de la unión 
neuromuscular que producen la pérdida de fuerza pura sin 
afectación sensitiva.

maladies  
de la jonction  
neuromusculaire

enfermedades  
neuromusculares

s. nom. Afecciones neurológicas que se caracterizan por presentar 
como signos fundamentales atrofia y debilidad muscular.

maladies  
neuromusculaires

escoliosis n. f. Alteración de la columna vertebral caracterizada por una des-
viación o curvatura anormal en el sentido lateral.

scoliose

estudio enzimático s. nom. Prueba complementaria de diagnóstico que consiste en medir 
la actividad catalítica de una determinada enzima y la cantidad 
de dicha enzima.

analyse  
enzymatique

estudio genético  
molecular

s. nom. Prueba que consiste en el análisis de DNA humano, cromoso-
mas, proteínas o ciertos metabolitos y con la que se pueden 
detectar alteraciones relacionadas con un trastorno heredita-
rio. Es crucial para confirmar el diagnóstico clínico; permite, en 
ocasiones, conocer el pronóstico de la enfermedad y ofrecer 
un consejo genético y reproductivo adecuado, y posibilita la 
creación de grupos de pacientes genéticamente homogéneos 
para futuros ensayos clínicos.

test génétique

exploración física s. nom. Etapa del proceso diagnóstico posterior a la anamnesis y que 
consiste en la recogida de información de los signos o datos 
objetivos mediante los sentidos.

examen clinique
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F
fasciculaciones n. f. Contracciones de unidades motoras aisladas que se manifiestan por pequeños saltos 

irregulares de una parte de los músculos, observables en reposo; se incrementan tras 
la activación voluntaria o percusión suave del músculo.

fasciculations

fatigabilidad n. f. Disminución progresiva de la amplitud o de la intensidad de una respuesta muscular o 
de otro género.

fatigabilité

fisioterapia n. f. Método curativo por medios naturales, como el aire, el agua y la luz o mecánicos, 
como el masaje y la gimnasia.

physiothérapie

fuerza muscular s. nom. Capacidad motriz del hombre que permite vencer una resistencia u oponerse a ella 
mediante la utilización de la tensión de la musculatura.

force  
musculaire

G
gastrostomía n. f. Intervención quirúrgica que consiste en la creación de una abertura permanente 

que comunica el estómago con la pared abdominal y a la que se recurre en caso de 
obstrucción de las vías digestivas superiores.

gastrostomie

glucogenosis n. f. Miopatías metabólicas que pueden aparecer a cualquier edad y cursan con fatiga 
muscular, calambres y dolores al realizar esfuerzo.

glycogénoses

glucogenosis  
tipo II

s. nom. Véase enfermedad de Pompe. glycogénose  
de type II

glucogenosis  
tipo V

s. nom. Véase enfermedad de McArdle. glycogénose  
de type V

H
herencia  
autosómica  
dominante

s. nom. Modo de transmisión de una enfermedad hereditaria en el que la per-
sona solo necesita recibir el gen anormal de uno de los padres para 
heredar la enfermedad. Con frecuencia, uno de los padres padece 
la enfermedad. Si solo uno de los padres tiene el gen defectuoso 
dominante, cada hijo tiene un 50 % de probabilidades de heredar el 
trastorno.

transmission  
autosomique  
dominante

herencia  
autosómica  
recesiva

s. nom. Modo de transmisión de una enfermedad hereditaria en el que ambos 
progenitores deben transmitir el gen defectuoso para que el niño 
tenga los síntomas del trastorno.

transmisión  
autosómica  
recesiva

transmission  
autosomique  
récessive

hipertrofia  
muscular

s. nom. Desarrollo exagerado de los músculos, que aumentan de peso y 
volumen.

hypertrophie  
musculaire

hipotonía n. f. Disminución de la tensión o tonicidad del músculo que determina que 
esté fláccido y blando.

hypotonie

I
inmunocitoquímica n. f. Conjunto de técnicas diseñadas para identificar constituyentes antigénicos 

mediante el empleo de anticuerpos y aplicadas a cultivos de células.
immunocytochimie

inmunohistoquímica n. f. Conjunto de técnicas diseñadas para identificar constituyentes antigénicos 
mediante el empleo de anticuerpos y aplicadas a tejidos.

immunohistochimie

K
kinesiterapia n. f. Véase cinesiterapia.
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L
LGMD sigla Véase distrofias musculares de cinturas.

LGMD1 sigla Distrofias de cinturas de herencia autosómica dominante (sigla en inglés de limb-girdle muscular dystrophy type 1). 

LGMD2 sigla Distrofias de cinturas de herencia autosómica recesiva (sigla en inglés de limb-girdle muscular dystrophy type 2).

M
MI sigla Véase miopatías inflamatorias.

mialgia n. f. Dolor muscular generalizado. myalgie

miopatía  
congénita  
de cores  
centrales

s. nom. Miopatía congénita que se caracteriza por la presencia de debilidad muscular 
predominante en los hombros y en la pelvis.

myopathie 
congénitale à 
central core

miopatía 
congénita 
nemalínica

s. nom. Miopatía congénita que se caracteriza por la aparición de una hipotonía genera-
lizada  
y difusa con afectación de manos, pies, tronco y cara.

myopathie 
némaline

miopatía  
de Bethlem

s. nom. Distrofia muscular progresiva con patrón de herencia autosómico recesivo que se  
produce por déficit del colágeno VI y se manifiesta en la primera década de la vida 
con retracciones articulares importantes de codos, aquíleas e interfalángicas.

myopathie  
de Bethlem

miopatía  
miotubular

s. nom. Miopatía congénita que cursa con hipotonía e insuficiencia respiratoria y causa  
la muerte en las primeras semanas de vida.

myopathie  
myotubulaire

miopatías n. f. Grupo de afecciones de la musculatura esquelética; el término se utiliza  
preferentemente para designar las primitivas o distróficas.

myopathies

miopatías  
congénitas

s. nom. Grupo de enfermedades neuromusculares, frecuentemente hereditarias  
y genéticamente heterogéneas, que se producen por un defecto en el desarrollo 
del músculo.

myopathies 
congénitales

miopatías  
inflamatorias

s. nom. Grupo heterogéneo de enfermedades musculares que se manifiestan clínica-
mente por debilidad de curso subagudo o crónico y presentan infiltrados inflama-
torios en la biopsia muscular.

MI myopathies 
inflammatoires

miopatías  
metabólicas

s. nom. Grupo de enfermedades genéticamente determinadas cuya base etiopatogénica 
es la dificultad de la fibra muscular para producir y almacenar energía.

myopathies 
métaboliques

miopatías  
mitocondriales

s. nom. Miopatías metabólicas que pueden aparecer en la infancia o en la edad adulta y 
que se manifiestan entre otros por los problemas de deglución.

myopathies mi-
tochondriales

miositis n. f. Miopatías inflamatorias.

miotonía n. f. Prolongación de la contracción muscular, voluntaria o no, más allá de su margen 
normal, con retraso de la relajación.

myotonie

motoneuronas n. f. Neuronas que se encargan de generar y transmitir los impulsos nerviosos que 
provocan la contracción muscular.

motoneurones

músculos n. m. Órganos carnosos productores de los movimientos en los organismos animales, 
compuestos de tejidos fibrosos y caracterizados principalmente por la contractilidad.

muscles

N

nervio  
periférico

s. nom. Nervio que sirve de enlace entre los órganos del sistema nervioso central  
y la periferia.

nerf périphérique

neuropatías n. f. Afecciones de los nervios periféricos que se manifiestan con debilidad muscular, 
trastornos de la marcha, alteraciones sensitivas, arreflexia y temblores.

neuropathies
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P
pie cavo s. nom. Curvatura excesiva de la planta del pie. pied creux

pseudohipertrofia  
muscular

s. nom. Aumento de volumen de los músculos por efecto de la acumulación de 
grasa que les da una consistencia gomosa y sin que implique un aumento 
de fuerza muscular.

pseudohypertrophie  
musculaire

R
reflejos  
osteotendinosos

s. nom. Contracciones musculares inmediatas e involuntarias, 
producto del arco reflejo y como respuesta a un estímulo 
suficientemente intenso que sobrepasó un umbral.

ROT réflexes  
ostéotendineux

resonancia  
magnética

s. nom. Exploración radiológica que permite obtener imágenes 
del organismo de forma incruenta (no invasiva) sin emitir 
radiación ionizante y en cualquier plano del espacio.

RM imagerie par  
résonance  
magnétique

RM sigla Véase resonancia magnética.

ROT sigla Véase reflejos osteotendinosos.

S
sarcoglicanopatías n. f. Distrofias musculares progresivas caracterizadas por la ausencia de 

un sarcoglicano asociado a la distrofina, visible en la biopsia muscular. 
sarcoglycanopathies

síndrome  
de Walker- 
Warburg

s. nom. Distrofia muscular congénita que se caracteriza por hidrocefalia congé-
nita, cataratas congénitas bilaterales, alteraciones de la retina y atrofia 
del nervio óptico.

syndrome  
de Walker-Warburg

síndromes  
miasténicos  
congénitos

s. nom. Enfermedades de la unión neuromuscular hereditarias, autosómicas 
recesivas o dominantes, que se diferencian de la miastenia clásica por 
la ausencia de características autoinmunitarias.

syndromes myasthéniques 
congénitaux

T

TAC sigla Véase tomografía axial computadorizada.

terapia génica s. nom. Método de tratamiento que consiste en la inserción de 
genes en las células de los tejidos de un individuo para 
tratar una enfermedad en general, y enfermedades he-
reditarias en particular con el objetivo de suplir un alelo 
defectuoso mutado por uno funcional, o bien insertar o 
delecionar genes concretos.

terapia  
molecular

thérapie  
génique

terapia molecular s. nom. Véase terapia génica. thérapie cellulaire

tomografía axial  
computada

s. nom. Véase tomografía axial computadorizada.

tomografía axial  
computadorizada

s. nom. Prueba diagnóstica de rayos X que produce imágenes 
detalladas de cortes axiales del cuerpo.

TAC; tomografía  
axial computada

tomodensitomé-
trie; scanner

tono muscular s. nom. Estado de tensión de los músculos en reposo de regu-
lación refleja involuntaria.

tonus musculaire

transmisión autosómica 
recesiva

s. nom. Véase herencia autosómica recesiva.
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U
unión  
neuromuscular

s. nom. Unión entre el axón de una neurona de un nervio motor y un efector, en 
este caso, una fibra muscular.

jonction neuromusculaire

V
VCN sigla Véase velocidad de conducción nerviosa.

velocidad  
de conducción 
nerviosa

s. nom. Prueba que mide la velocidad de las señales eléctricas a través de un 
nervio y permite orientar el diagnóstico de una polineuropatía hacia el 
grupo de las preferentemente desmielinizantes o de las axonales, lo 
que facilita la determinación de la causa.

VCN vitesse de conduction 
nerveuse

W
Western blot s. nom. Técnica basada en la separación de proteínas mediante electroforesis en gel  

de poliacrilamida y su posterior transferencia electroforética a una membrana  
de nitrocelulosa para la realización de estudios inmunológicos y virológicos.

Western blot

FR ES 

amyotrophie amiotrofia 

amyotrophie spinale infantile 
de type I 

atrofia muscular espinal tipo 1 

amyotrophie spinale infantile 
de type II

atrofia muscular espinal tipo 2 

amyotrophie spinale infantile 
de type III 

atrofia muscular espinal tipo 3 

amyotrophies spinales amiotrofias espinales 

analyse enzymatique estudio enzimático 

anamnèse anamnesis 

asthénie astenia 

biopsie biopsia 

biopsie de nerf biopsia de nervio 

biopsie musculaire biopsia muscular 

Calpaïne calpaína

calpaïnopathie calpainopatía

conseil génétique consejo genético 

crampe calambre 

créatine kinase creatincinasa

creatine-phosphokinase creatinfosfocinasa

dermatomyosite dermatomiositis

dystrophie distrofia 

dystrophie musculaire 
d’Emery Dreifuss

distrofia muscular de Emery-
Dreifuss

FR ES 

dystrophie musculaire de 
Becker

distrofia muscular de Becker 

dystrophie musculaire de 
Duchenne 

distrofia muscular de Duchenne 

dystrophie myotonique de 
Steinert 

distrofia miotónica de Steinert

dystrophies musculaires distrofias musculares 

dystrophies musculaires 
congénitales 

distrofias musculares 
congénitas 

dystrophine distrofina

dystrophinopathies distrofinopatías

échographie ecografía 

électromyogramme electromiograma 

examen clinique exploración física 

faiblesse musculaire debilidad muscular 

fasciculations fasciculaciones 

fatigabilité fatigabilidad 

force musculaire fuerza muscular 

gastrostomie gastrostomía 

glycogénose de type II glucogenosis tipo II 

glycogénose de type V glucogenosis tipo V 

glycogénoses glucogenosis 

hypertrophie musculaire hipertrofia muscular 

6. Índice francés-español
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FR ES 

hypotonie hipotonía 

imagerie par résonance 
magnétique 

resonancia magnética 

immunocytochimie inmunocitoquímica

immunohistochimie inmunohistoquímica

jonction neuromusculaire unión neuromuscular 

kinésithérapie cinesiterapia

maladie de McArdle enfermedad de McArdle

maladie de Pompe enfermedad de Pompe 

maladies de Charcot-Marie-
Tooth

enfermedades de Charcot-
Marie-Tooth

maladies de la jonction 
neuromusculaire 

enfermedades de la unión 
neuromuscular 

maladies du motoneurone enfermedades de la 
motoneurona

maladies mitochondriales miopatías mitocondriales 

maladies neuromusculaires enfermedades neuromusculares 

motoneurone motoneurona

muscle músculo 

myalgie mialgia 

myopathie congénitale à 
central core

miopatía congénita de cores 
centrales

myopathie de Bethlem miopatía de Bethlem 

myopathie facio-scapulo-
humérale 

distrofia facioescapulohumeral

myopathie myotubulaire miopatía miotubular

myopathie némaline miopatía congénita nemalínica 

myopathies miopatías 

myopathies congénitales miopatías congénitas 

myopathies inflammatoires miopatías inflamatorias 

myopathies métaboliques miopatías metabólicas 

Myotonie miotonía

nerf périphérique nervio periférico 

neuropathies neuropatías 

physiothérapie fisioterapia 

pied creux pie cavo 

pseudohypertrophie 
musculaire

pseudohipertrofia muscular 

réflexes ostéotendineux reflejos osteotendinosos

sarcoglycanopathies sarcoglicanopatías

FR ES 

scanner tomografía axial 
computadorizada

scoliose escoliosis 

syndrome de Fukuyama distrofia muscular congénita de 
Fukuyama 

syndrome de Walker-Warburg síndrome de Walker-Warburg

syndromes myasthéniques 
congénitaux 

síndromes miasténicos 
congénitos 

test génétique estudio genético molecular 

thérapie cellulaire terapia molecular 

thérapie génique terapia génica 

tomodensitométrie tomografía axial 
computadorizada

tonus musculaire tono muscular 

transmission autosomique 
dominante 

herencia autosómica dominante 

transmission autosomique 
récessive 

herencia autosómica recesiva 

vitesse de conduction 
nerveuse 

velocidad de conducción 
nerviosa 

Western blot Western blot

7. Conclusiones
El glosario que presentamos en este trabajo constituye un 

primer acercamiento, por nuestra parte, a la terminología de las 
ENM pediátricas. Se trata de una aportación cuyo objetivo es 
contribuir a la creación de recursos que sean de ayuda para tra-
ducir textos del ámbito de las ER. Se inscribe en la misma línea 
que el vocabulario francés-español sobre errores innatos del 
metabolismo (Varela et al., 2011) o, por ejemplo, el vocabula-
rio inglés-español sobre productos de apoyo en terapia ocupa-
cional para ENM (Varela et al., 2012) que ya hemos publicado.

Nuestra propuesta se enmarca en un campo muy especí-
fico, pero en el que confluyen un buen número de disciplinas 
biomédicas como la neurología, la genética, la bioquímica o 
la proteómica. Esta multidisciplinariedad, junto con el hecho 
de tratarse de un ámbito de actualidad desde el punto de vista 
sanitario, científico y social, le confiere un especial interés. 
Asimismo, tanto el subdominio que se aborda, que no había 
sido estudiado hasta ahora, como la metodología que se ha 
seguido y las lenguas seleccionadas (francés y español) cons-
tituyen elementos novedosos de este trabajo. 

Es nuestro objetivo ampliar el corpus ENEUPECOR e incor-
porar también muestras textuales de otros géneros con el fin de 
actualizar y enriquecer el glosario actual. De este modo, podre-
mos ofrecer a los traductores una herramienta terminológica de 
referencia en cuestiones relacionadas con las ENM pediátricas. 

Queremos destacar, asimismo, que la metodología pro-
puesta para la compilación de un corpus comparable y la pos-
terior extracción terminológica en forma de glosario podría 
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adaptarse para su implementación en asignaturas de traduc-
ción especializada. La importancia de la terminología basada 
en corpus en la formación de traductores ha hecho que las 
propuestas didácticas de explotación de corpus en clase de 
traducción se hayan multiplicado en los últimos años: «Las 
aportaciones de la lingüística del corpus están empezando a 
dar sus frutos también en otra de las vertientes más empíricas 
y descriptivas de los Estudios de Traducción: la formación de 
futuros traductores» (Corpas Pastor, 2001: 163). Por este mo-
tivo, consideramos que la investigación realizada puede tener 
aplicación igualmente en el ámbito de la didáctica de la tra-
ducción y en otras áreas de especialización además de la bio-
médica, que es en la que nos hemos centrado en este trabajo.

Notas
1.	 Este artículo forma parte de los trabajos realizados con la financiación 

de la Consellería de Cultura, Educación e Ordenación Universitaria 
(Xunta de Galicia, España) a través de las ayudas para la Consoli-
dación y Estructuración de Unidades de Investigación Competiti-
vas del Sistema Universitario de Galicia (referencias CN2012/317, 
CN2012/319 y CN2012/259) y por la Consellería de Economía e In-
dustria (Xunta de Galicia, España) a través del Plan I2C (2011-2015).

2.	 Como ejemplo de estas políticas podemos citar: Estrategia en Enferme-
dades Raras del Sistema Nacional de Salud (Ministerio de Sanidad y 
Política Social) o el Plan national maladies rares 2011-2014 (Ministère 
de l’Économie, des Finances et de l’Industrie, Ministère de l’Enseigne-
ment Supérieur et de la Recherche, Ministère des Solidarités et de la 
Cohésion Sociale, Ministère du Travail, de l’Emploi et de la Santé).

3.	 Sobre las características de las ENM se puede consultar la web de la 
AFM o de la Muscular Dystrophy Association. En España: ASEM 
y ASEM-Galicia. Remitimos, asimismo, a Miquel y Sánchez (2010) 
y a Varela y Sánchez (2012).

4.	 Se puede consultar una lista actualizada de ER en Orphanet (2013): 
<http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/FR/Liste_maladies_
rares_par_ordre_alphabetique.pdf> [consulta: 26.XI.2013].

5.	 Sobre este subdominio se pueden consultar, por ejemplo Kleinsteu-
ber y Avaria (2005) y Vanasse (2004).

6.	 Ministère des Affaires Sociales et de la Santé: Les maladies rares : 
qu’est-ce que c’est ? <http://www.sante.gouv.fr/les-maladies-rares-
qu-est-ce-que-c-est.html#nb1> [consulta: 26.IX.2013].

7.	 Para una descripción más detallada del corpus y de los apartados que 
siguen remitimos a Sánchez y Vila (2013).

8.	 Entre estos expertos queremos destacar la exhaustiva revisión reali-
zada por el doctor Marcos Madruga Garrido, pediatra de la Unidad 
de Neuropediatría del Hospital Universitario Virgen del Rocío de 
Sevilla (España). 

9.	 Por ejemplo, ECODE fue usado para la extracción de términos y la 
extracción de contextos de definitorios en el Corpus Mexicano de la 
sexualidad. Como resultado, se obtuvieron listas de términos y defini-
ciones que posteriormente se utilizaron como base para un diccionario 
especializado en el lenguaje de la sexualidad (Reyes et al., 2011).

10.	 Si bien no incluimos en este trabajo la versión el glosario con de-
finiciones en francés, tenemos que indicar que la extracción de 
las mismas del subcorpus en francés se hizo solamente utilizando 
WordSmith Tools, dado que el ECODE solo permite trabajar con 
textos en español.
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Usos de les formes sufixades -gen i -gènic -gènica*
TERMCAT

Les formes sufixades d’origen grec -gen -gena, d’una banda, i -gènic -gènica, de l’altra, molt productives en la for-
mació de termes dels àmbits de les ciències de la vida i de la salut, no tenen el mateix significat i és recomanable, per raons 
de precisió, no utilitzar-les indistintament en la creació de nous termes i valorar en cada cas quina és la més apropiada 
segons allò que es vulgui denominar.

La forma -gen -gena —que permet crear tant adjectius com substantius—, prové del grec -genés, derivat del mot gé-
nos, que significa ‘naixement’ o ‘origen’; indica, per tant, ‘que genera (allò que indica la base a què s’adjunta)’ o ‘que pro-
dueix (allò que indica la base a què s’adjunta)’: acidogen, al·lergogen, cancerigen, gasogen, glucogen, oncogen, patogen, 
piretogen, etc. En canvi, la forma sufixada -gènic -gènica —que s’utilitza únicament en la creació d’adjectius—, prové 
del mot grec genikós, que significa ‘nascut’ o ‘generat’; indica, per tant, ‘que és generat per (allò que indica la base a què 
s’adjunta)’ o ‘que és produït per (allò que indica la base a què s’adjunta)’: biogènic, fisiogènic, hidatogènic, neurogènic, 
oncogènic (que no és el mateix, doncs, que oncogen), patogènic (que no és el mateix que patogen), pirogènic, etc. De 
vegades, les formacions amb -gènic -gènica també estan emparentades amb substantius acabats en -gènia, forma sufixada 
(del mot grec geneá ‘naixement’ o ‘generació’) que sovint remet a la idea de ‘estudi de’ (per exemple, espermatogènia és 
l’estudi de l’espermatogènesi). 

La distinció entre -gen -gena i -gènic -gènica és vàlida en la majoria de termes (encara que hi ha casos excepcionals, 
com ara endogen, exogen, necrogen, organogen o terrigen, que són formes tradicionals ja consolidades) i és important 
tenir-la en compte, especialment perquè en anglès aquesta discriminació no es fa i són molts els termes de l’àmbit científic 
que penetren en català per la via d’aquesta llengua. 

En anglès, -gen s’utilitza únicament en la formació de substantius i significa tant ‘que produeix’ (allergen, en cata-
là al·lergen o al·lergogen) com ‘que és produït per’ (cultigen, en català planta cultivada). Per a la creació d’adjectius 
s’utilitzen les formes sufixades -genic i -genetic, totes dues també amb el doble significat de ‘que produeix’ i ‘que és 
produït per’: carcinogenic, en català carcinogen (‘que provoca o afavoreix l’aparició d’un càncer’); iatrogenic, en català 
iatrogènic (‘que deriva de l’actuació del metge’); cytogenetic, en català citogen (‘que origina la formació de cèl·lules’); 
psychogenetic, en català psicogènic (‘produït per la psique‘), etc.

Finalment, cal tenir en compte que encara que en català també hi ha adjectius acabats en -genètic -genètica, la majoria 
són formacions vinculades amb substantius acabats en -gènesi o -genèsia (del mot grec génesis, ‘generació’): abiogenètic, 
de abiogènesi; epigenètic, de epigènesi, etc. No sempre, com acabem de veure, els adjectius anglesos amb la terminació 
-genetic equivalen en català a adjectius amb aquesta mateixa terminació.
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