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Resumen Abstract

La distrofia mioténica tipo | o enfermedad de Myotonic dystrophy type | or Steinert's disease is of
Steinert es de origen genético autosdmica autosomal dominant genetic origin. It is
dominante. Se caracteriza por alteraciones characterized by multisystemic alterations such as

multisistémicas como musculo-esqueléticas, musculoskeletal, cardiac, ocular, and endocrine and
cardiacas, oculares, endocrinas y las mas the most manifest that are usually neurological.The
manifiestas que suelen ser neuroldgicas. El diagnosis is established by clinical data,
diagnéstico se establece por datos clinicos, electromyography and genetic studies. So far the

electromiografia y estudios genéticos. Hasta ahora treatment is only symptomatic. The case of a family
el tratamiento es Unicamente sintoméatico. Se with Steinert's disease is presented, in which mother
presenta el caso de una familia con enfermedad de and son present the clinical and electromyographic
Steinert, en la cual madre e hijo poseen las manifestations of the disease.

manifestaciones clinicas y electromiograficas de la

enfermedad. Key words: myotonic distrophy, case reports
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INTRODUCCION

Las distrofias miotdnicas se distinguen por ser
enfermedades genéticas de herencia autosémica
dominante, que cursan con alteraciones en los
musculos y también multisistémicas. Se
describen dos tipos principales de la enfermedad:
enfermedad de Steinert o distrofia miotdnica tipo
|'y la distrofia mioténica tipo 2, también llamada
sindrome de Ricker; ambas tienen cuadros
fisiopatoldgico y clinico muy similares; pero
también existen diferencias muy marcadas entre
ellas.”

Existen formas pediatricas, ya sean neonatales
(Steinert congénito), muy graves, con sindrome
malformativo, gran hipotonia, insuficiencia
respiratoria, muerte frecuente, o infantiles
(Steinert infantil), que se manifiesta por lentitud
y problemas de aprendizaje que conducen al
fracaso escolar y variable.?

No existen datos de la prevalencia de esta
enfermedad en Cuba y no se encontré en base
bibliografica para América Latina.

En términos clinicos la distrofia miotdnica tipo 1 o
enfermedad de Steinert puede clasificarse en
cuatro diferentes subtipos: a) suaves, b) clasicos
0 de la edad adulta, c) juveniles y d) tipo
congénito.®

Forma suave: también llamada por otros autores
como de inicio tardio oligosintomatica; se
distingue por sintomas leves, como cataratas
prematuras y calvicie, caracteristicas clinicas
Unicas. Puede aparecer una miopatia de inicio
tardio y la miotonia puede ser solo detectable
por electromiografia. Pueden surgir alteraciones
de la conduccién cardiaca, dando lugar a una
vida mas corta.

Clasica o de la edad adulta: la edad de inicio
suele ser en la segunda o tercera décadas de la
vida. Los sintomas mds frecuentes son la
debilidad distal, que implica los flexores largos

de los dedos de los brazos y las dorsiflexores de
las piernas, lo que da lugar a los sintomas
relacionados con la fuerza de la mano de agarre
y mayor incidencia de tropiezo. Ademas, los
pacientes pueden tener cataratas y calvicie y las
alteraciones de la conduccién cardiaca estan
presentes en forma regular. Existe miotonia
clinica, también pueden ocurrir sintomas
gastrointestinales y fatiga. La apatia, falta de
iniciativa, la somnolencia diurna y la fatiga
pueden ser sintomas importantes. Estas
caracteristicas tienen un efecto significativo en la
calidad de la vida.

Forma congénita: la forma mas grave de distrofia
miotdnica congénita tipo 1 se manifiesta de
manera prenatal mediante la reduccién de los
movimientos fetales, polihidramnios y varias
deformaciones detectadas en la ecografia fetal.

Algunos autores consideran tres sintomas
principales o cardinales: debilidad muscular,
miotonia y cataratas.

La miotonia se manifiesta habitualmente como
rigidez, que los padres notan desde la edad
escolar hasta la segunda o tercera década de la
vida.

Por no existir datos sobre la prevalenia en Cuba y
ser poco frecuente esta entidad nosoldgica, se
decidié la presentacién de los casos.

PRESENTACION DE LOS CASOS

Caso 1

Se trata de un paciente de 15 afios (Figura 1) con
antecedentes de salud aparente hasta los 12
aflos cuando los padres comienzan a notar
alteraciones del lenguaje, haciéndose este
mondtono y con un empeoramiento lentamente
progresivo y sin afectaciones en las funciones
corticales superiores, con un desarrollo escolar
normal hasta ese momento.
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Figura 1: Paciente con enfermedad de Steiner, donde se evidencia los rasgos fenoticosde la
enfermedad yla presencia del fenomeno miotonico en lasextremidades superiores.

El paciente se mantuvo con una evolucidn
progresiva del cuadro con compromiso de la
deglucién, caida de parpados bilateral y de forma
simétrica y comienza entonces con caidas
frecuentes, por lo que acudi6é a consulta de
neurologia. Ademas el paciente comienza a
quejarse de alteraciones visuales por lo que
acude a oftalmologia, donde se le diagnostico la
presencia de miopia.

Al examen fisico se encontré la presencia de
fendmeno miotdénico en las extremidades
superiores, debilidad en las cuatro extremidades,
la presencia de calvicie prematura con debilidad
y atrofia de los mudsculos temporales y maseteros,
sin alteraciones cardiovasculares evidentes hasta
el momento del examen.

Se interpreté como la forma infanto juvenil, en
que los nifos sufren debilidad muscular, pérdida
de la fuerza o miotonia, ademas de dificultades

en la escuela, que generalmente son por
alteraciones visuales y del lenguaje, por lo cual
generalmente suelen buscar a un neurélogo por
posible retraso mental.

Al paciente se le realizé también electromiografia
qgue mostré la presencia del fendmeno miotdnico.

Caso 2

Durante la anamnesis en el caso anterior, se
evidencid en la madre que esta presenta también
signos y sintomas distintivos como: calvicie,
atrofia de musculos faciales fundamentalmente
temporales y la presencia del fenémeno
mioténico en ambas manos, cuadro que inicié
cuando tenia aproximadamente 30 afios de edad,
por lo que se le indica la electromiografia dando
resultados similares a los de su hijo.

No se recogen otros antecedentes familiares de
la enfermedad en la familia. (Figura 2).

!

Figura 2. Imagen de paciente con enfermedad de -S'i:e.ine.r,. donde se evidencian los rasgos fenotipicos de la

J_,:I

enfermedad v la presencia del fendmeno miotdnice en las extremidades superiores
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A la madre en este caso se le realizé EMG donde
también se demostré miotonia, asi como
alteraciones de la conduccién. Se diagnosticé con
enfermedad de Steinert a dos miembros de la
familia, en este caso madre e hijo. La madre
comenzd con sintomas desde 1989, con
problemas relacionados con debilidad muscular
progresiva, habituales de los miembros inferiores
0 cintura pélvica y problemas de conduccién
cardiaca.

DISCUSION

En general, las distrofias mioténicas son objeto
de una amplia investigaciéon debido a su
importancia clinica e intrigante biologia
molecular. La degeneracién progresiva de los
musculos que lleva a la debilidad incapacitante y
pérdida del tono muscular, en combinacién con
afectacion multisistémica, son las principales
caracteristicas de la distrofia mioténica tipo 1
(también conocida como enfermedad de Steinert)
y la distrofia miotdnica tipo 2.2

En multiples casos, la verdadera naturaleza de la
enfermedad no se entiende hasta que a uno de
los padres, generalmente la madre, se le
diagnostica distrofia miotdnica tipo 1 en la edad
adulta como sucede en nuestro caso.

Epidemiologia

Antes de la identificacion de las distintas
mutaciones genéticas, la prevalencia combinada
de las distrofias miotdnicas se estimé en 1 por
cada 8,000 (12.5/100,000), sobre la base de
comprobacién clinica. Sin embargo, las
estimaciones de prevalencia pueden variar
ampliamente segln la poblacién.®”

Caracteristicas clinicas.

Existen dos tipos de distrofias miotdnicas: la tipo
1 o enfermedad de Steinert, que puede
subdividirse en cuatro subgrupos clinicos, y la
tipo 2, conocida también como miopatia
mioténica proximal o sindrome de Ricker. A pesar
de las caracteristicas de diagnédstico bdsicas
comparables y de los multiples érganos en
comun participacién, hay caracteristicas clinicas
especificas de ambos tipos que les permiten ser
distinguidos.*®

En los pacientes con distrofia mioténica tipo 1 la
debilidad muscular esquelética lleva a la
inmovilidad y esta, a su vez, a insuficiencia
respiratoria, disartria y disfagia, que es la causa
principal de discapacidad grave y de muerte en
las ultimas etapas de la distrofia miotdnica tipo 1.9

La debilidad muscular afecta la cara, el cuello y
los musculos de las extremidades distales en
paralelo con pérdida de masa muscular. Existe
atrofia en el muisculo temporal que, junto con la
ptosis, contribuye al caracteristico aspecto facial
miopatico, que se destaca por calvicie frontal en
los hombres.

Invariablemente se encuentra miotonia en la
presentacién adulta de la distrofia mioténica tipo
1, en los datos clinicos y en la electromiografia.
El signo mds comun es miotonia por percusién en
el musculo tenar y, con menor frecuencia, la
miotonia por agarre.

Las cataratas se detectan con examenes
oftalmoldgicos y el tratamiento de eleccién es la
extirpacién quirlrgica de las mismas.

Otra de las principales manifestaciones de la
distrofia mioténica son los trastornos de la
conduccién, entre ellos los bloqueos

auriculoventriculares, de rama y hemifasciculares.
(3,11-13)
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Tabla 1. Caracteristicas clinicas de los padentes con distrofia miotdnica.

Hallazgos clinicos Motivos de consulta
Muscular » Dimcultad para  caminar, pies  caidos
« Atrofia v debilidad muscular en cara v (equinismo).
parpados, mandibula, cuello, = Traspiés y caidas frecuentes.

antebrazos v manos, parte inferior de
las piernas v pies com miotonia
(dificultad para la relajadidn muscular)

Sistema nervioso central
* {ansancio permanente
« Somnolencia diurna v excesiva.
+ Falta de iniciativa v apatia.
+  Depresidn.
= Deterioro cognitivo.
Sistema visual
= (ataratas precoces.
»  Ptosis palpebral.
Digestivo
Disfagia
Gastroparesia
Alternancia de diarrea v estrefiimiento
Abdominalgia frecuente
Incontinencia fecal
Malnutricion
Cardindrculatorio
+  Fibrilacion o fldter auricular
Blogueo AV de segundo grado
Ritmo de la unidn
Intervalo PR =200 ms
Duracion QRS > 105 ms
Blogue de rama derecha
Bradicardia sinusal sintomatica
Respiratorio
L]

Alteraciones respiratorias relacionadas

con el suefio
« Debilidad de Ia
respiratoria

musculatura

* Falta de expresion facial.
» Lenguaje mal articulada, voz debil, boca

entreabierta.
* Cambios en la personalidad con falta de
motivacidn,  inercia,  testarudezr v

pensamiento repetitive, lo gque puede
ocasionar problemas de relacion con la
familia, amigos v en la escuela o trabajo

* \fisidn borrosa o disminuddn de la visidn.
* Loz pdrpados caidos pueden ser un
problema para leer o mirar television
+ Dificultad para masticar (atrofia de
maseteros y temporales) vy deglutir,

atragantamientos frecuantes.

* Sincopes, palpitaciones, taquicardia v, en

oCasiones falta absoluta de
sintomatologia.
» Trastornos  del  sueno, ronguidos,

dificultad para despertar, cefalea matutina
v somnolencia diurma.

+ Dificultad para toser v tos débil.

» Infecciones respiratorias a  repeticion,
neumonias, riesgo de broncoaspiradon

Formas clinicas

Forma juvenil: los pacientes no tienen los
sintomas musculares caracteristicos; los nifios
sufren debilidad muscular, pérdida de la fuerza o
miotonia. En cambio, tienen dificultades en la
escuela, que generalmente hacen buscar un
neurdlogo pediatra por retraso mental.

Al igual que con la enfermedad de tipo congénito
1, los nifios con inicio de distrofia mioténica tipo
1 en la infancia padeceran sintomas musculares
a una edad mayor, con discapacidades fisicas
comparables con las de la forma severa del
adulto.

Forma congénita: la forma mas grave de distrofia
mioténica congénita tipo 1 se manifiesta de
manera prenatal mediante la reduccién de los
movimientos fetales, polihidramnios y varias

deformaciones detectadas en la ecografia fetal.

Al nacer, los bebés tienen graves problemas de
hipotonia en las extremidades, el tronco,
respiratoria y facial, lo que lleva a insuficiencia
respiratoria y dificultades para la alimentacién.

Con cuidados intensivos los nifios sobreviven y
no necesitan ventilacién asistida, algunos de
ellos pueden llegar a caminar y retrasar el dafio
muscular hasta la segunda década de la vida.

Los pacientes con distrofia mioténica tipo 2
tienen cuadros clinicos diversos. El fenotipo
clinico es muy variable: discapacidades a la edad
de 40 afios en adelante, muerte cardiaca
temprana, debilidad proximal leve que es apenas
reconocible y concentraciones ligeramente
elevadas de creatinincinasa en pacientes de
edad avanzada.
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El primer sintoma subjetivo es, generalmente, la
debilidad de la extremidad inferior proximal, que
causa dificultades para subir escaleras o dolor.
Las caracteristicas cardinales de la distrofia
miotdnica tipo 1, como la miotonia, pueden estar
ausentes en pacientes con el tipo 2 de la
enfermedad, incluso, los cambios en la
electromiografia y las cataratas se observan en
pocos individuos en el momento del diagnéstico.

La debilidad muscular en los pacientes con el
tipo 2 comienza en una etapa posterior, el curso
clinico es mas favorable y la vida es casi normal.

Diagndstico

Estudios sanguineos. La actividad de la
creatinincinasa en suero es, por lo general, ligera
0 moderadamente elevada en los pacientes con
distrofia mioténica tipo 1 o 2, aunque las
mediciones normales de esta enzima son
frecuentes en la enfermedad tipo 2. El aumento
de las concentraciones de las enzimas hepéticas,
en particular y-glutamiltransferasa, es hallazgo
comdun, al igual que hipogammaglobulinemia por
IgG por razones hasta ahora desconocidas.

La electromiografia es una de las pruebas de
eleccién, muestra la combinacién de la miotonia
y cambios miopdticos considerados
patognomdnicos para el diagndstico de distrofia
miotdnica.

Tratamiento

Hay diversos enfoques terapéuticos de la
distrofia mioténica tipo 1 que no se basan en la
modificacién de la enfermedad, sino en orientar
la gestion exclusivamente sintomatica. La
mexiletina y algunos antiepilépticos son una
alternativa de tratamiento, modulan los canales

de sodio y, por tanto, disminuye la miotonia y la
fatiga.®¥
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