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RESUMEN

Se realiza una revision de la literatura médica nacional e internacional actualizada
sobre la Distrofia Mioténica, a propdésito del diagnostico de un paciente de 2 meses
de edad ingresado en febrero del 2009 en el servicio de Miscelaneas del Hospital
Pediatrico Docente “Dr. Angel Arturo Aballi”, procedente de Florida, Camagley
concluyendo el diagnéstico de Distrofia Miotonica de Steinert.

ABSTRACT

Skeletal muscle diseases, or myopathies, are disorders with structural changes or
functional impairment of muscle. We did a revision about muscular dystrophies at
nacional medical literature and international by the way the diagnostic a patient two
months old admited at miscelaneas’s service of Pediatric Hospital Angel Artuto
Aballi at february 2009. This patient came from Florida, Camaguey concluding that
the patient suffer from a Steinert Muscular Myopathies.
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Debilidad Muscular
ANTECEDENTES PRENATALES

v Madre con Amenaza de Aborto

v Anemia en el 2% trimestre
v' Embarazo de riesgo por madre que padecia hipotonia sin diagnéstico.
ANTECEDENTES PERINATALES

v" Parto a término ( 38 sem)

v" Macrosomia (9 Ibs.)

v Parto Distécico por Férceps

v" Nacioé deprimido, O, a las 24 hrs.
ANTECENTES POSTNATALES

v" Cianosis

No lctero
No Lactancia Materna Inmediata

Lactancia Materna < 1 mes
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EXAMEN FiSICO POSITIVO
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Fontanela Anterior Amplia
Fontanela Posterior presente
Hipertelorismo

Implantacion baja de las orejas
Paladar ojival y hendido
Criptorquidia

Hipospadias

Pie varo equino bilateral
Hipertonia marcada con tendencia a hiperextensién de la cabeza
Peso: 10 Kg

Talla: 56 cm.

Circunferencia cefalica: 41 cm

COMPLEMENTARIOS

v

v
v
v

Hemograma y Eritrosedimentacion: Normal

TGO, TGP: Normal

Ultrasonido Abdominal: Normal

Ultrasonido Craneo: Ventriculos asimétricos sin desplazamiento del septum,
indice de Ebans: 34/100; Agujeros de Monro: de = 1.6 mm; Talamo y Nucleos
caudados normales; 3er ventriculo en cc 9 x 4 mm

EEG: Anormal, lento, desorganizado, irritativo generalizado.

COMENTARIO

El dia 23 de febrero de 2009 fue valorado por genética y con la anamnesis, el

examen clinico y los estudios paraclinicos se le diagnosticé Distrofia Miotonica de

Steinert (DMS) y se le da de alta con seguimiento por Neuropediatria y Fisiatria, ya

gue no existe un tratamiento especifico.



Distrofia Miotdnica de Steinert

La Distrofia Mioténica Steinert se describié en 1909, es una miopatia difusa que
cursa con miotonia, atrofia muscular caracteristicas y cambios distréficos de tejidos
no musculares como cristalino (aparecen opacidades subcapsulares posteriores por
depdsitos de lipidos y colesterol, evoluciona hasta la catarata estrellada), testiculos,
glandulas endocrinas, piel y encéfalo.

Se trata de un trastorno multisistémico de origen genético de tipo Autosémico

Dominante caracterizado por debilidad muscular distréfica y miotonia.

DEFECTO MOLECULAR: El Transnucleétido expandido (CTG) se repite en la
region no transcrita 3" del gen de la proteinquinasa de miotonina situado en el
cromosoma 19q 13.3 (locus genético localizado en la regidén q 13.3 del brazo largo
del cromosoma 19), siendo el numero normal de repeticiones del triplete CTG hasta
40.

% Los sintomas pueden aparecer a cualquier edad, con un amplio rango de
gravedad clinica. La miotonia predomina fundamentalmente en las manos, es

frecuente la ptosis palpebral aun en los casos mas leves.

®,

% Los casos graves, generalmente fallecen al comienzo de los 5 afos
Generalmente aparecen:

» Debilidad muscular periférica marcada

» Cataratas

» Calvicie prematura ( alopecia progresiva) , inapetencia, o reduccion de la

libido

» Cara afilada

* Arritmias cardiacas

» Atrofia testicular con déficit de testosterona

» Alteraciones endocrina( Diabetes Mellitus)



Disfuncién ovarica que rara vez interfiere con la menstruacién o la fertilidad
Es frecuente el retraso mental
El numero de tripletes puede aumentar de generacidén en generacion
Existe correlacion aunque no absoluta entre el tamafio de la expansion de la
region inestable y la gravedad de las manifestaciones clinicas.
En las diferentes formas varia la cantidad de tripletes:
-Forma Congénita (hasta 3000 tripletes de CTG)
-Forma Clasica (hasta 700 tripletes de CTG)
-Forma Benigna (hasta 100 tripletes de CTG)

La herencia de la DMS presenta 2 caracteristicas:

1- Anticipacion clinica: Aparicion progresivamente mas temprana de la
sintomatologia, acompafada por incremento en la gravedad de la misma
en sucesivas generaciones de una misma familia.

2- Herencia de las formas congénitas que tienen como progenitor afecto de
manera casi universal a la madre.

La region del gen de la enfermedad que contiene las repeticiones de CTG

muestra inestabilidad tanto en células somaticas (inestabilidad mitética)

como durante su transmision (inestabilidad meidtica).

FORMAS CLINICAS

v Forma Congénita: Es la mas grave vy se caracteriza por hipotonia

generalizada, Distress respiratorio, retraso de la funcion motora,
defectos de la conduccion cardiaca y retraso mental.

v Forma Clasica: Se caracteriza por cataratas, miotonia, debilidad
muscular generalizada y progresiva, pueden aparecer en edad juvenil
y adulta.

v' Forma Benigna: Presente en los pacientes de edad avanzada, se
caracteriza por la aparicién temprana de cataratas acompafada de

una implicacion muscular minima.



Exploracién Fisica:

Atrofia muscular de localizacion (Elevador del parpado, maseteros,
esternocleidomastoideo, antebrazos, manos y musculos pretibiales), es
caracteristico el hallazgo de un signo de Rodete tras la percusion de la
eminencia tenar y de la lengua.

La afeccion de los maseteros causan un adelgazamiento de la mitad inferior
de la cara que unido a la ptosis palpebral y la calvicie precoz que existe en
este proceso, es la causa de que los pacientes con esta afeccion tengan una
fascie caracteristica.

La participacion en el proceso de la musculatura facial y lingual: motiva la
aparicion de disartria, la de los musculos laringeos: una voz nasal y débil; los
del esofago: disfagias y las del endometrio: partos distécicos y mayor riesgo
de hemorragias.

Signo de la cabeza colgante obedece a la debilidad de los musculos
retronucales.

Aumento de la amplitud de los movimientos de las articulaciones.
Disminucion de la resistencia articular mediante los movimientos pasivos y
pobreza de los movimientos activos.

Posturas inusuales..

Signo de Landau, se obtiene suspendiendo ventralmente con una mano al
lactante, cuyos miembros caen péndulos.

Caidas frecuentes, marcha dificil, disminucion de los reflejos

osteotendinosos.

COMPLEMENTARIOS

El analisis de la expansion inestable del gen de la Distrofia se efectua con la
utilizacion combinada de PCR, que detecta los alelos normales y las
expansiones de pequefio tamafo (hasta 100 CTG) y de Southerm Blot para

detectar expansiones de mayor tamafio. El andlisis directo del gen de DMS



se utiliza para la confirmacion del diagnostico clinico, para la identificacion de
portadores asintomaticos y para realizar el diagnostico prenatal.

El 65% de estos pacientes presentan alteraciones electrocardiograficas con
trastornos de la conduccion y con menor frecuencia cuadros de

miocardiopatias graves.

Enzimas musculares séricas: Normales

La Electromiografia pone de manifiesto el fendmeno miotdnico

EVOLUCION Y PRONOSTICO

La afeccién del diafragma origina una hipoventilacion alveolar con frecuentes

episodios de infecciones bronquiales y/o bronquiectasias.

La enfermedad progresa lentamente con participacion gradual de los

musculos proximales y los del tronco.

Un gran numero de pacientes queda confinado a sillon de ruedas entre 15 —

20 afos, muerte por Infecciones respiratorias e Insuficiencia Cardiaca.

Peligro de ser anestesiado

La miotonia es otra caracteristica de la entidad, contraccion sostenida y
prolongada de los musculos produce estimulacion eléctrica, debida a un
retraso en la relajacion muscular, suele preceder a la debilidad muscular en
varios anos. La patogenia de este fendmeno miotdnico parece residir en una
regulacion andmala de la fosforilacion de varias proteinas de membrana,
entre los que se hallan canales y bombas de iones, ello condiciona
alteraciones en la excitabilidad de las membranas y la aparicion de miotonia

clinicas.



TRATAMIENTO

No existe tratamiento especifico. Solo queda tratar con un fisiatra para rehabilitar
dentro de lo que sea posible la debilidad muscular a través de la estimulacion de los

grupos musculares.
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