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RESUMEN

La distrofia mioténica congénita de
Steinert es una enfermedad
hereditaria con patron de herencia
autosOmica dominante que tiene
amplias formas de presentaciéon y
puede aparecer desde etapas
tempranas de la vida hasta la adultez.
Aparece con sintomas diversos que
incluyen: distress respiratorio,
debilidad muscular, dificultades
auditivas y visuales, retraso mental y
otras. Su diagndstico es clinico y se
corrobora con la electromiografia; el
tratamiento guarda relacion con las
formas de presentacion de la
enfermedad. Se presenta una joven
gestante de 19 afos de edad,
longilinea, de raza blanca, casada -el
esposo es de avanzada edad y tiene
antecedentes familiares de sindrome
de Down-, a la que se le realizaron el
estudio citogenético y el examen
clinico: llamaron la atencién su biotipo
y la dificultad para liberar el pufo al
sacudir las manos; se sometié a
estudios de electromiografia y se llegé
al diagnéstico de distrofia miotdnica
congeénita de Steinert.

DeCS:
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SUMMARY

Steinert's congenital myotonic
dystrophy is a hereditary disease with
a pattern of dominant autosomal
inheritance that has broad forms of
presentation and can occur from early
life to adulthood. It presents with

diverse symptoms including:
respiratory distress, muscle
weakness, hearing and visual

difficulties, mental retardation and
others. Its diagnosis is clinical and is
confirmed with electromyography; the
treatment is related to the forms of
presentation of the disease. The case
of a 19-year-old white longilinear
pregnant woman is reported. She was
married, with a husband of old age
and a family history of Down
syndrome. While conducting the
cytogenetic and clinical examination of
the patient it was striking her biotype
and the difficulty releasing the fist
when shaking hands. She undergoes
electromyography studies reaching
the diagnosis of Steinert's congenital
myotonic dystrophy.

MeSH:
MYOTONIC DYSTROPHY/diagnosis
GENETIC DISEASES, INBORN

La distrofia miotdnica congénita de Steinert es una enfermedad hereditaria de tipo
degenerativo y progresivo que afecta a los musculos del cuerpo, tiene un patron
de herencia autosdmico dominante -por lo que se presenta tanto en hembras
COMo en varones- y aparece en todas las generaciones del arbol genealdgico; para
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cada nacimiento existe un 50% de probabilidad de tener hijos sanos -los que no
trasmiten la enfermedad a su descendencia-, o enfermos, de los que de un 10 a
un 20% la heredan de forma congénita (desde el nacimiento).*

Tiene un basto espectro clinico que oscila desde las formas neonatales méas graves
hasta las formas paucisintomaticas que se diagnostican en la cuarta o quinta
décadas de la vida. Se manifiesta en los niflos en el momento del nacimiento:
nacen hipoténicos, con distress respiratorio y dificultad para lactar y tragar; a
medida que pasa el tiempo se acentuan los sintomas de la enfermedad y pueden
aparecer la miotonia (dificultad para relajar los musculos después de contraerse),
las dificultades visuales y auditivas, el retardo mental y los trastornos del suefio.?
El diagndstico en Cuba es clinico, por lo que se sospecha ante cualquier recién
nacido que presente las manifestaciones antes mencionadas y que tenga
familiares con ese diagnéstico.?

Las complicaciones cardiovasculares, pulmonares y broncoaspiratorias son las mas
frecuentes en la distrofia mioténica congénita de Steinert y, en dependencia de su
aparicion, serd el pronéstico de vida del paciente; algunos pueden llegar a la etapa
adulta, pero un 25% de los enfermos puede morir antes de los 18 meses.*>

El tratamiento de esta enfermedad dependerd de las caracteristicas clinicas de
cada paciente en particular, por lo que seran evaluados, tratados y seguidos por
un equipo multidisciplinario integrado por Especialistas en Cardiologia, Ortopedia,
Neurologia, Oftalmologia y en Rehabilitacion y Fisioterapia para mejorar sus
sintomas y su calidad de vida.

PRESENTACION DE LA PACIENTE

Paciente femenina, de la raza blanca, de 19 afos de edad, ama de casa,
procedente de una zona urbana del Municipio de Placetas, Villa Clara, Cuba, que
refiri6 antecedentes familiares de salud aparente (figura 1) y personales de
faringoamigdalitis a repeticiéon desde la infancia. Se cas6 con un hombre mayor de
40 anos, con antecedentes de salud, pero que tiene un hermano que padece
sindrome de Down; por esto, y por ser extremadamente delgada y menor de 20
anos, al quedar embarazada clasifico para la Consulta de atencion prenatal como
alto riesgo genético. ElI embarazo se capté a las 9.4 semanas y, ante la
preocupacion familiar por los antecedentes, se le ofrecid un diagndéstico prenatal
citogenético (DPC); la paciente aceptd y se le realizaron, ademas, los restantes
estudios genéticos. El ultrasonido del primer trimestre coincidié con la edad
gestacional por la fecha de la dltima menstruacién y las mesuraciones genéticas
fueron normales.

i

| Figura 1. Paciente con su

T
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La electroforesis de hemoglobina realizada resultd normal, asi como el alfa feto
proteina. El ultrasonido previo al DPC, con 17.4 semanas, arrojo los siguientes
resultados:

Diametro biparietal: 44mm (para una edad gestacional de 18-19 semanas)
Longitud del fémur: 29mm

Circunferencia cefalica: 153mm (para una edad gestacional de 18-19 semanas)
Circunferencia abdominal: 147mm (para una edad gestacional de 18-19 semanas)
Pliegue nucal: 4mm (normal)

Liquido amnidético normal

Latido cardiaco presente

Estdbmago y vejiga presentes

Raquis normal y pared anterior cerrada

Diagnostico prenatal citogenético: 46-XY: feto masculino cromosOmicamente
normal

Al examinar a la paciente en el Centro Provincial de Genética llamoé la atencion que
tenia dificultad para liberar el pufio al sacudir las manos (figura 2), lo que se
conoce como espasmo muscular ténico con relajaciéon prolongada; fue interrogada
minuciosamente y manifestd que no hay antecedentes de este padecimiento en la
familia. Se indicaron estudios de electromiografia atipica y se le diagnostico, por
esto y por su biotipo, la distrofia miotdénica congénita de Steinert, con 50% de
probabilidad de que el feto herede la condicién, que se transmite por herencia
autosOmica dominante.

Figura 2. Paciente con dificultad para cerrar el pufio

La paciente continud con interconsultas y seguimiento por el Centro Provincial de
Genética y con ultrasonidos que expresaban que las biomedidas se correspondian
con su edad gestacional y que las estructuras anatdmicas no mostraban -hasta el
momento- alteraciones visibles; se diagnosticé, finalmente, embarazo en curso de
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gestante que padece distrofia mioténica congénita de Steinert con buena evolucion
clinica.

COMENTARIO FINAL

La enfermedad tiene un inicio precoz, se trasmite casi exclusivamente por la
madre, se presenta al nacer como la forma de distrofia mioténica congénita de
Steinert y puede evolucionar desde la forma mas sutil hasta la mas grave;
presenta debilidad lentamente progresiva y miotonia (espasmo muscular toénico
con relajacion prolongada) y se manifiesta como un retraso en liberar el pufio al
sacudir la mano.>® El diagnéstico de la distrofia mioténica congénita de Steinert
suele basarse en el hallazgo, en la electromiografia, de una descarga anormal
espontanea de actividad eléctrica: al insertar el electrodo en el musculo del
paciente se confirma que esta dolencia genética es provocada por un
comportamiento anormal del &cido ribonucleico que traslada los cédigos del acido
desoxirribonucleico a las proteinas y provoca un incremento en el ndmero de
copias de secuencia de repeticiones de tripletes, lo que se conoce con el nombre
de amplificacion o expansion de triplete; en este caso la proteina quinasa de la
distrofia miotdnica provoca una mutacion completa, de 50 a 2000 o mas
repeticiones.”’

La distrofia mioténica congénita de Steinert muestra un patron de herencia
autosdmica dominante con creciente severidad en las siguientes generaciones vy,
en ocasiones, el comienzo de la enfermedad tiene lugar en una edad mas precoz
en los hijos que en sus padres, fendmeno que se denomina anticipaciéon y que no
es mas que el reflejo del método diagndstico, pues es mas probable detectar un
progenitor discretamente afectado con un hijo severamente dafiado. A diferencia
de otros estudios realizados en que los autores enfatizan en la presencia de la
enfermedad en cada generacion se debe destacar que surge, con esta gestante, el
primer caso de la enfermedad en la familia en estudio. Se considera que la
paciente tiene un 50% de probabilidad de tener una descendencia sana y un 50%
de probabilidad de tenerla enferma, aspecto que constituye motivo de estudio para
proximas investigaciones.
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