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RESUMEN

La enfermedad de Stemrert o distrofia mioidnica (DM) a5 una enfermedad heredodegencranva cuye de-
feclo se locahza en el cromosoma 18 y se transmute con un pairon de herencia awesdmico domuante de
penetrancia completa apareciendo un empeoramiente de la climea enlas sucesivas generaciones ds una familia
afectada por la enfermedad. El diagnostico de DM neonatal se establece frecuentemento a trovds del conoct-
miento del diagnostico en la madre, menoes frecuentemente por el conovimienlo de la enfermedsd e o padie, ¥
solo de forma oeasional ¢s5 la madre quien e diagnoslicada a traves del cenccimienio de la enfermednd en su
hijo. este es el supussto que nos coupa, El preserto caso clinico debe servir par recalcar una vez méds [h nece-
sidad de efectuar una anamnesis completa, necesidad que o armpha come es 1ogico al carmno de la permatologia
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NEONATAL MIYOTONIC DYSTROPHY. A CONSECUTIVE FAMILIAR DIAGNOSIS TO YOUR
OBSERVATION IN THE NEWBORN

SUMDMARY

Tho disease of Steinert or myofonic dyslrophy (DME) is 2 heredodegeneralive discase whone defect is locatod
m the chiromaosorme f 9 and is transmotied with & mbertiance slandard aulosormic dominant of ponetralicl ‘
appearing a detericrate of the cluyc in the successive generations of a famly affected by the dizease [«
necnatal DMK 15 eslablished frequently through knowledge of the discaze i (he mothor, 10es roou
knowledge of the diseasc in the jather, and only 1 a way occasionalls the mothor who s dizgno ugh knowladge
of the disease in your son, this 1s the supposed thal occupies us. Tho progsent chinicsl cose st serve (o smphasize
once again the need of effecting an complete anarnnosis, nead that s vwide as s logical to the fisld of the peraiathology.
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INTRODUCCION

La enfcrmedad de Steinert o distrofia
miotdnica (OM) s una enfcrmedad heredo-
degenerativa ciryo defecto se localiza en la re-
gion 19g13.3 del cromosoma 19! vy se transmile
con ulpatron de herencia autosémico dormrian-
A de puneirancis completn npr:'; siendo un
Ompf—“omn nerito de la clinica €n Jas succsivas
generaciones de una familia ”.prded porla en-
fermedad®. El gen responsable de dicha enfer-
medad codifica la sintesis de una proteincmasa
que actia schre o proceses de dospolarizacion
y repolarizacion celular'. La climea de la DM es
muy variakle en cuanto 4 gravedad e inicio de la
misma, ya que abarca desde formas azimioma-
licas diagnosticadas enun adullo con cataralas,
hasta formas neonalales de gravedad variable
Aungue los sintemas mas caracteristicos son de
{1po neurormuscular, la enferredad de Stemerl
es una enfermedad mullisisiomoa que puede
afectar a diversos organos y sentides. Existert tres
formas clizicas: 1) Cldsica gue debuta enla ado-
lescencia y combina debiliaad v alrofia muscu-
lar progresiva junto a rmoton’a v manifestacio-
nes extramusculires, neurolagcas, endocrino-
legicas, digestivas, cardhocireulatorias y respira-
tonas. 2) Congdnita presenia severa hipotonia
generalizada y depilidad facial bilateral, que
motiva diliculiad pare la succion v degineidn jun-
o con graves trastornos respiratorios que pue-
den evolucionar a un sindrome de distrés respi-
ralorio neona'al. 3) forma asintomaltica, caracte-
rizada por cursar s smtomatologia neuro-
muscular. Se presenta el caso de un recién nacl-
do con hipolonia neonatal sin historia familiar
conocida hasta el momento de procesos neuro-
musculares.

CASO CLINICO

Paciente gue tras el nacimiento presents
hipotonia generalizada, Antccedentes: Gesta-
cion.- Madre primigasta sin enfermadades co-
nociclas hasta cse momento, funenaza de abor-
to, Gestosis en traturriento con allametildopa,
dlazepam e hidralazina. Scrologlas de Lies,
Rubeola, Toxoplasma Citornagalovirus y [erpes

gimple en 17y 3° {0 "’J’” vas, Test
estresants hiporeactivo et do.s DTS,
Parto. - £E.G. 37 semanas, } resentaclon
cefalica. Cesdrea con anesiesia gonerd por dos-
proporcion cefalo-pélvica. Belsa rota 22 horas
antes del parte. Liquido armidtico laro, Reani-
macion necnatal o precisa OF con prasion
mellva in tm mitente Apanr B/7. Sllverman 0,

1 T

H ol St &l mmgrese: Somatornetria.- Talla 53
cm (n? ) Bt 8 7 om (‘: u P 3350 (p75-p20).
Aspecio edermatoso corn npotonia J-f:a-“"‘ ada
y actiud enhbro ablerto, Acrecianosiz Facles con
«bocade carpar e mpenelo_,m,,a. Auscultacion
carcliorespiratoria con murmullo alveolar dismi-
nuido y (onos cardiacos normales. Pulsos
perifericos simairicos, Abdomen sin hallazoos
patolagicos. Reflejo de [Moro incomplete con
prensién v osuccion débll, reflleje d= bw‘queda
abclido, Exploraciones comfﬂﬂm =nlarias gqrupo
sanguinec 0 (1) ¢on Test de Cocmibs direclo
negativo. Hemograma: 5.260 T)OO herraties/mm?,
Hiz 20 g/dl, Hic 62 8% ;-wqu etas 213.000,
leucocilos 14.7200 wl’mm (N 23, L2, M 9), Na
141 mEa], K55 mEg/], Ca8br 1g.d proteing C
reaciiva 041 mg/dl. Glucosa 73 mg/dl, GOT 05
Ul/l, GPT 5 UL, g-GT 124 Ul/l, CPK 147 Wi
Bihrrubina total al quinto dia de vida: 223 “’1“101’
I Hemoeculfivos nzgativos. Gasometiia de arte-
ria umbhcal pH 7 32, pCQ, 41 2. pO. 88, CO,H
21.8,Sat. O, 87.7. Actividad e Prolroribing: 2574,
controles posteriores nol \'31’"-:“ dogis
de vitamuna K. Determinacion de cooains y mol-
fine en crua (nhibicion de la hemagluliacion -
ONTRAK) negativa. Test de Prostigmine: negall
vo.'TEH 7.47 mU/ml (I: 0.5-6), T4 lire 2.63 ng/
Al (M10.9-2.1). Carienpo ~6XX normal, Rx de To-
rax: diglragmas ruuy elevados bilateralmicnte con
parénquuma pulmenar v siluela carciand norma-
les. Frografia tranzfontanelar y albdominal nor-
males al nacimiento; & los 4 mases 30 aprecia
aumerto de famafio del sist -flaven‘*icula‘rycis—
terna magr.a. Roson BT"‘id"'l"""Df"" anuclear (T1
v . 4) donde se conflyma dilatamdn ventricnlar
{hidrocefalia cornunicante) e P popha & de
vermis cerebeloso LMO v estudio clecirofisiold-
gico de conduccion norviosa realizado a los 3
mezas de edad donde se detectin cudosos poe-
tenciules miotdmeos en muscule Ll anteror
derecho, EMG v estudio electrolisiclégico de
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conduccion nerviosa rcealizado en la madre
muestra abundantes descargas miotonicas y
pseudomioténicas en musculo abductor corto
del pulgar, deltoides v biceps; conduccion mo-
tora y sensitiva normales.

Evolucion: desde el naclmiento presenta tras-
torno ventilatorio transitorio que recpiere FiQ,
maximna del 40% para mantener saturaciones de
(), normales. No sc aprecian movimicntos de
succion ef’ectivos hasta el tercer dia de vida. A
los dos meses persiste hipotonia en cintura

escapular y se descubren fasciculaclones en la
lengua y al estimulo mecanico se aprecia un «o-
dete miotomcoy. Ante la prescncia de estos ha-
lazgos se induga en la exastencia de enferme-
dades neuromusculares en la familia no detec-
tadas hasta ese momento; observandose la exis-
tencia de clinica moténica en varios familiares
cercanos (Fig. 1). Alos @ meses de edad se ob-
serva un desarrollo psicomotor normal Con mar-
cha liberada alos 15 meses.

DISCUSION

La DM se debe a una repeticién anormat de
un triplete de bases de C-1-G, el fragmento de
ADN quc conliene estos tripletes es nestable en
esta enfermedad, siendo el numero de triplctes
presentes en cada lorma clinica de DM, parcce

eatar relacionado con la mayos o menor afecta
cién clinica en cada caso® ! Durante la meiosis
cste fragmento tiende a expandirse y es proba-
ble que la clinica sea mas florida cn cadu gene-
racion sucesiva.

Fig. 1. — Arbel genesidgico de la enferma.

| desconocimiento de enfermedades

neurc:)muuculares en la gestante pucde ser un
factor ominoso cue contribuya 4 un mal resulia-
do obstétrico; por esta razdn pensamaos que esta
posibilidad debe plantearse siempre en muje-
res sin enfermedades conocidas que presentan
antecedentes de abortos de repelicidrn, falta de
dinarmica uterina o hemoyragia niering post-
parto®. Enun 50% de los casos las madres notan
pocos movimientos felales, es caracterislica la
existencia de polihidramnios, debido a la inca-
pacidad para deglutir que presenta el feto; el
riesgo de abortos es mayor, asi como las reten-
clones placentarlas, placentas previas y hemo
rragias poslparlo; relacionadas posm;:mente
conla presencla de contracclones incoordinadas
del musculo liso uterino vy la poca fuerza de la
pared abdominal?® Es mcuestionable que &l co-
nocimiento de la @nfermedad en los [amilares
debe contribulr 2 un mejor manejo del nifio, de-
nvandose del desconocimiento de la patologlia
en la madre un retraso Mnnecesario en el enfo-
cque diagnostico del nino

Lo mas caracteristico de nuestro paciente es
la presencia de una hipotonia gener:dlizada, ha-
biendose eX”lLHiO precozmente causas me-
tabolicas®, toxicas™ o hipéxico-isquémicas™ ™',
La debilidad facial que presenta el recién naci-
do le da un aspecto peculiar con «boca de car-
pa» (Flg z), al presentar acortamiento de la por-
cion media del labio superior, E” frecuente la
exisiencia de dificultad regpiratoria, por afecta
ciéon de los mutsculos intercostalas y del dia-
fragma. lo que origma un defecto ventdz_-ilono que
nosowros tuvimos ocasiéon de obpservar en nues-
tro paciente™'“. La incompelencia digestiva,
manifestada como debilidad faringea, hipo-
motildad y dilatacion del esofago v colorn es tam-
pién habitual'*!, aungue en nuestro caso solo
s¢ maniiestd como mcapacidad transitoria en la
dectucion. La lipotonia muscular manifiesta des-
de el nacimiento desaparece progresivamenite,
recuperandose la fuerza muscular en los 2-3
primeros meses de vida, de igual forma van
mstaurandose los potenciales miolénicos no
detectables hasta ese periodo.

La Bipetonia al r"-J«"lf'nemo es dificil de valo-
rar desde el punro de vista eliologico debido a
los diversos [actores que mter vlencn enlaregu-

Archivos de Pediatria- 3/971_1129



Dislrofia mioldnica neonalzl. Diagnostico familiar conseculive a su observacidn en gl recicn nacido

Archivos do Padiatris

155 volumean 48mdm, 3

Rlayn-Jumao

lacién fisiolo-

gica del tono

rnuscular en el

reclen nacidoe.

Se podrian 3

considerar

dos hpos de _—
Lipctonias: 1) '
Hipolonia pa-

rafitica, dende

la falta de mo- g
vilidad es méas i
evidente gue = |
la hipotonia, :
pudiéndose
relacionar esta
hipotonia con
lesiones a ni-
vel neuromus-
cular. 2) Hipo-
fonia no parali-
tica, donde
existe predominio de la hipotonia v esta conser-
vada la movilidad,; esta forma parcce relacionar-
se con lesiones del SNC.

Una aproximacién diagnoslica hacia el recién
nacido hipoténico mcluiria ademas de Ja histo-
ria clinica prenatal (en la que se Investhgarian
antecedentes de consanguimidad, hijos muoertos,
abortos previos, disminucion de los movimien-
ios [otales, polihidrammios, wloraciones de la pre-
sentacion, mecanismo del parto v patologia
neuromuscular en la familia) los datos referen-
fes al recién nacide (exislencia de dificultad res-
piratoria, trastornos de alimentacion, achtud del
recién nacido, actividad espeontinea, tono mus-
cular, reflejos osteotendinosos, existencia de
deformidades, contracturas v rasgoes dismorficos
asoclados) ™,

En la hipotonia de origen cenfral (SNC) la
debilidad muscular predomma en miembros, los
reflejos osteotendinosos son normales y poste-
riormente exaltados. Los estudios electrofisio-
l6gicos de conduccion nerviosa y biopsia mus-
cular son lambién normales, Existen sinfomas de
afectacidn cenlral, como convulsiones y retraso
mental

Entre las hipotonias de ongen neurcmuscular
podemos disinguir entre las producidas a tuvel

Fig. 8. — flspecto de Ja pactenie y su

madie,

de scgunda molcneurona, que se caracterizan
por arreflexia v atrofla, existencia de fuscicu-
laciones, EMC v biopsia muscular patoladgicos,
con enzimas musculares y LCK normal. Las de-
bidas a lesiones del sislema nervioso periféri-
co, presentan denilidad rmmuscular distal reflejos
osteotendinoscs disminuidos/ausentes y senst-
balidacd alterada. Bl TOR, log estudios electro-
fisiclogicos de conduceion nervicss, la biopsia
muscular y nerviosa pueden ser palologicos.

En lus hupotonias de causa muscular se pre-
senta debilidad en miembros de predornimne
proximal v los reflejos osteotendinosos estan dis-
minuidos en funcmon del grado de debilidad
muscular. No exislen fasciculaciones. Los
enzimas musculares estan elevados y el EMC v
biopsia muscular son palologicos.

=nlas lesiones a nivel de la placa motriz, la
debibdad muscular incluye la musculatura facial
v extracoular, Bl EMG es patolégico siendo el
LCR, enzimas musculares, reflejos ostecten-
dinosos v sensibilidad normales'?.

Ll diagndstco diferencial de la DM se debe
realizar primcipalmente cone 1) Afroflas muscu-
lares espinales'™ en su forma nfantll o enferme-
dad de Werdnig-Holfman {aiteracidén a mvel de
la neurona motora inferior). Se caracteriza por
la cxistencia de atrofla muscular con arrellexia,
2y Miopalias congénitas como la miopatia
nemalinica, centronuclear y del core central, gue
prescenlan una climea simdar a la &M por lo que
para el diagndshco diferencial ¢s importlante el
cenocimiento de la enfermedad en la familia,
confirmandose por biopsia muscular' 1% 3) Dis-
trolla muscular © enfermedad de Duchenne don-
de no existe ningun caso descrito de niclo en el
pericdo necnatal, las manifeslaciones climeas
comienzan en el sequndo afo de vida™, 4)
Hipotonias orignadas enla umon neuromuscular
(Miastenia Gravis), que se caracterizan por la
presencia desde el nachmento de plosis pal-
pebral, debilidad v dificultad en la succién y en
la vespiracicn, recuperandoge en el primer mes
de vida, sudiagndstico puade scspecharse tras
realizacion del test de prostigrs ne, realizado en
nuestro paciente y conresullado negativo. 5) Las
polineuropalios presentan signos delicitarios
sensiivos y moteras, de predomuno distal v alec-
taoon simétrica®,
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El diagndstico de DM neonatal se ostakblece

frecuentemente a traves del conocimiernto del
diagnostico enla madre, menos frecuentemente
por el conocimisnio de la enfermedad en el pa-
dre”!, v sélo de forma ocasional es la madre quien

la enfermedad en suhije, éste es el supuesto que
nos coupad. El prosenie case clinico debo servir
pararecalcar una vez mas la necesidad de efec-
tuar una anamnesis completa, necesidad que se
amplia como es logico al campo de la perina-

es dlagnosticada a traves del conocimiente de tologia.
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