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Distrofia miotonica congenita (Enfermedad de Steinert),
presentacion de 2 casos en embarazos sucesivos
y revision de literatura reciente.
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INTRODUCCION

La Distrofia miotdnica (Enfermedad de Steinert) es la
enfermedad neuromuscular hereditaria mas comun del
adulto, es una distrofia heredo degenerativa
neurcendocrina. E! modo de herencia es autosdmica
dominante; el gen responsable esta localizado en el
cromosoma 19 en el locus de la apolipoproteina C2,
Cl1y de la creatinquinasa del musculo esquelético. Esta
distrofia miotdnica se presenta en una forma adulta y
en una forma congénita. En la forma adulta, los
hallazgos caracteristicos son la atrofia muscular en
ciertas regiones del cuerpo (cara, cuello y extremidades
distales) y miotonia. Tiene un curso progresivo
presentandose cataratas, hipotension intraocular,
atrofia gonadal, alteraciones en la conduccion cardiaca
y deficiencias de audicon a lo largo de la evolucion. En
la forma congénita, la debilidad muscular es
particularmente pronunciada en la cara, es el hallazgo
mas caracteristico, que se presenta combinada con
retardo psicomotor. Hay casos severos de presentadion
neonatal.

Un criterio decisivo para el diagnostico de Iz forma
congénita es la ocurrencia de distrofia miotdnica en la
madre. La investigacion EMG estd indicada cuando la
sospecha de distrofia miotdnica puede no ser
diagnosticada en base a la clinica y los hallazgos
genéticos. La presencia de descarga miotdnica en el
EMG corrobora la sospecha diagnostica.

En el Per no se tiene una estadistica de estos casos,
se estima que su incidencia es cercana a 1 por cada
8,000 nacimientos.

Presentamos este caso congénito y el de su madre
con el objetivo de dar a conocer esta enfermedad y
motivar un adecuado examen neuroldgico de los recién

nacidos y de sus madres, lo que permitira un adecuado
diagnostico de las enfermedades neuromusculares.

PRESENTACION DE LOS CASOS

Presentamos el caso de un recién nacido (RN) en el
cual el hallazgo de distrofia miotonica congénita nos
permitio diagnosticar la enfermedad de Steinert en la
madre, quién no habia sido diagnosticada y no tenia
conocimiento acerca de la enfermedad. Se trata de un
RN 3 término gue nace de una madre de 26 afos,
procedente de Lima, con una escolaridad de Sto de
primaria, Peso 51 kg, talla 1.55 mits. El nifio es producto
de tercera gestacion.

ANTECEDENTES:

Antecedentes Patoldgicos en Hijos anteriores:
La madre refirio el fallecdmiento de su segundo hijo
al nacer por cesérea indicada por parto prolongado,
RN nace sin aparentes complicaciones. Al 4to dia de
vida presenta distress respiratorio de inicio brusco,
mientras se encontraba en alojamiento conjunto con
la madre. Siendo el diagndstico de muerte
“Bronconeumonia”.

EMBARAZO ACTUAL:

Prenatal: Solo acudié a un Control Prenatal, se le
detecto anemia moderada, no refiere ninguna
complicacion importante durante la gestacion.

Parto: Se le realizé cesarea por antecedente de cesarea
previa y presentacion cefélica compuesta, no se presentd
sufrimiento fetal, la placenta y liquido amnidtico fueron
normales. Se dié tratamiento antibidtico por ruptura
prematura de membranas de 24 horas.

Evaluacion clinica del recién nacido: Sexo
masculino, Peso 2,750 gr, Talla 49 cms, Perimetro
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Cefalico 33 ¢cms, Fdad Gestacional 39 semanas segin
fecha de Ultima regla. Apgar al minuto 7-8.

RN ingresa a la seccidn de factores de riesgo por
cesarea, donde se evidencia distress respiratorio leve,
cianosis periungueal, por lo que es derivado 2 la unidad
de cuidados intermedios, se evidencia ademas
hipotonia leve, soplo cardiaco I-1V, dismorfia facial y
criptorquidia.

Se considerd dentro de las sospechas diagnosticas:
hipoglicemia, cardiopatia congénita cianética,
coartacion de aorta, cromosormopatia.

Se hizo interconsulta a la unidad de Neurologia
Neonatal, donde encontramos al realizar la evaluacién
neuroldgica un recién nacido con hipotonia severa
cervical a la maniobra de traccién {fig. 1), fascies hipo
mimica por diplejia facial, llanto débil, curvatura labio
superior en arco. Se observs succidn y deglucion con
dificultad. La ecografia transfontanelar no mostrd
alteraciones.

La radiografia de térax: no fue concluyente para
alteraciones cardiacas. Sugeria leve cardiomegalia. La
Fcocardiografia evidencié foramen oval permeable,
cavidades normales.

FIG. 1 MANIOBRA DE TRACCION: SEVERA HIPOTONIA
AXIAL Y DE EXTREMIDADES, OBSERVESE LA BOCA
EN ARCO CIRCUNFLEJO Y DIPLEJIA FACIAL

EVALUACION DE LA MADRE:

Se encontré fascies miopatica con ptosis palpebral
moderada, hipo mimia facial (fig. 2), y bradilalia
moderada; al realizar pruebas miopaticas para
prehensidn de objetos encontrandose marcada
dificultad para relajar la mano, at interrogarla sobre
esta dificuitad refirid que desde hacia varios meses

habia observado esta dificultad, al realizar percusion
lingual se encontrd reaccion miotdnica notoria , al igual
que en masculo deltoides.

FIG. 2: FACIES MIQPATICA EN LA MADRE, PTQSIS E
HIPOTROFIA MUSCULAR

DISCUSION Y COMENTARIOS

Por la sospecha de enfermedad neuromuscular y por
antecedente de producto previo fallecido de BNM e
hipotonia y fascies peculiar se planted el diagnostico
de distrofia miotonica. No se realizo Electromiografia
ni pruebas enzimaticas en la madre ni &l nifio,
considerandose el diagndstico por hallazgos clinicos
avidentes.

Se mantiene al nifio en observacion de complicaciones
y ¢l retraso psicomotor que desarrotian. Antes del alta
la madre recibid capacitacion sobre técnicas de
lactancia en el nifio hipotdnico y un plan para terapia
de succion, deglucién, para evitar el riesgo de
aspiracion, La familia se encuentra en evaluacion para
determinar rasgos de herencia. Encontrando que el
abuelo paterno del RN presenta también las mismas
dificuitades miotdnicas.

La distrofia mictonica congénita es la forma neonatal
de la miotonia de Steinert. Es particularmente severa
cuando la madre porta los genes.

El diagndstico es hecho después de los hallazgos de
miotonia en la madre. El diagnostico prenatal puede
realizarse por analisis de DNA fetal, 1o cual en nuestro
medio aun no es accesible para nuestra poblacion.
Queremos seiialar la importancia de una anamnesis
correcta y el examen fisico durante el embarazo para
la sospecha y diagndstico de patologias fetales raras
e incurables, especialmente en madres con mala
historia obstétrica o perinatal. Ademas de la alta
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prevalencia de controles prenatales insuficientes y
las dificultades en la percepcién de riesgo por las
condiciones socioculturales de nuestra poblacién.
Kuhn E reporta a la Distrofia mioténica como una
enfermedad frecuentemente subdiagnosticada®
Pempinello considera a la enfermedad de Steinert
como “Diagnastico casual”™,

En este caso el hallazgo de distrofia miotdnica
congénita de uno de los nifios recién nacidos
permitieron diagnosticar la enfermedad de
Steinert de su madre, quién no conocia acerca
de la enfermedad.

En el embarazo anterior tuvo dificultades por trabajo
de parto prolongado por lo que fue sometida a
cesarea, el producto nacid sin complicaciones, al 3er
dia desarrolié bronconeumonia.

Dalphin ML, considera que en la Distrofia
Miotdnica Congénita existirian serias dificultades
diagndsticas debido a la variabilidad clinica y
formas de presentacién,® como el ler caso
descrito quien presenta bruscamente dificultad
respiratoria y fallece, o el caso descrito como
sospecha de cromosomopatia. Se han reportado
casos de muerte por asfixia al nacer. Al
nacimiento, el bebé presentd leve depresién
cardiorespiratoria (Apgar 7/8) del cual se
recupero pronto, considerandose segun la OMS,
Apgar 7 como signo de depresidon neonatal.
Tonetto reporta un caso de Distrofia mioténica
congénita de presentacion severa neonatal con
historia familiar desconocida‘®.

El diagndstico de distrofia congénita es dificil debido
a que la madre es desprevenida del desorden. La
variante congénita de distrofia miotdnica (6 a 30%
de los casos) es una enfermedad severa con una
mortalidad alta.

Sdlo se ve en la descendencia de madres que
tienen la distrofia mioténica. El diagnéstico
diferencial de la hipotonia neonatal (Tabla 1) y
especificamente de la distrofia mioténica debe
hacerse siempre con la miopatia mioténica
proximal, o sindrome de Ricker, ya que pese a las
similitudes clinicas, la afectacion aparece sélo en
la edad adulta y respeta la musculatura facial.

Es de herencia iguaimente autosémica dominante pero
no existe el fendémeno de anticipacion.

TABLA 1: DIAGNOSTICO DIFERENCIAL DE LA
NiANEONATAL

Una revisién de la literatura reciente nos permitid que
revocaramos las interacciones de la distrofia con el
embarazo®. Pueden haber complicaciones obstétricas
muittiples como el aborto, la amenaza de parto prematuro,
polihidramnios por hipomotilidad esofagica, distocias de
presentacién, natimuerto, trabajo de parto prolongado,
dificultades durante el expulsivo, hemorragia por atonia
posparto, accidentes por anestésicos. El interés reside
en la posibilidad de diagndstico prenatal a la luz de la
facies caracteristica de la madre, vy la ecografia de los
movimientos intrauterinos fetales que muestran a un nifio
hipomovil con una boca abierta. El embarazo y parto es
riesgo para la madre que padece la distrofia miotdnica, y
para su infante ya que como se demuestra en esta revisidn
que presentamos frecuentemente ella ni siquiera sabe
que esta afectada por la enfermedad. El diagndstico es
ahora un reto para la medicina fetal de este nuevo siglo.

Recientemente la investigacion electrofisiologica indica
al menos 3 diferentes tipos de alteracidn en el pasaje
de iones a través de la membrana de las células del
musculo esquelético, i.e. los canales de cloro, sodio ¥
potasio. Estos hallazgos corroboran la hipdtesis que la
respuesta anormal de la distrofia miotonica esta situada
en el sistema de membranas. Tratamiento farmacolégico
de la distrofia muscular adn no ha sido desarrollado.

El gen de la distrofia mioténica se ha aislado y la mutacion
causante de la distrofia miotonica fue encontrada para ser
el resultado de una repeticién de una serie de trinucleotide
(CTG) localizado en los 3' la region del gen. Se hereda
como un rasgo autosdmico dominante, habiéndose
localizado el defecto genético en el brazo largo del
cromosoma 19 (19q13.2). En las familias con distrofia
miotdnica se da el fendmeno de anticipacion, definido como
el inicio progresivamente mas precoz de los sintomas en
las generaciones siguientes, de tal manera que la distrofia
miotdnica es cada vez de aparicion mas precoz y mas
grave, entre los miembros de una misma familia. Por lo
tanto si hay ya una historia familiar conocida, el paciente
deberia acudir a un consejo genético.
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