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RESUMEN

Se presenta el estudio de una familia de 17 miembros. Los padres, 8 hijos (adultos) y 7 nietos (nifios) con incidencia
familiar de Distrofia Mioténica (D.M.). La enfermedad es autosémica, dominante, multisistémica y de evolucién pro-
gresiva. La enfermedad se hace evidente con el hallazgo accidental en 2 hijos, de flutter auricular. Recién entonces
manifiestan los sintomas caracteristicos. Uno de los pacientes con D.M. y un tercer hijo de 22 afos aparentemente

normal fallecen stbitamente.

Son evidentes malformaciones congénitas, en 1 hijo y en 2 nietos, hijos de un miembro asintomitico de la familia, en
uno de ellos, de caracter mortal. Se comenta algunos aspectos de la génesis y diagnéstico de la D.M.

INTRODUCCION

No es frecuente establecer en forma fehaciente la re-
lacién entre la cardiologia y neurologia; sin embargo, a
veces trastornos cardiovasculares son consecuencia de
enfermedades del sistema nervioso y viceversa. Asf, tene-
mos los trastornos neuromusculares heredo familiares
que presentan en general cardiopatia frecuentemente y
neuromiopatias esporadicas donde la cardiopatia es in-
frecuente. Los cardidlogos dcben conocer que algunos
Casos que se presentan como miocardiopatia y que se tra-
tan como tales, tienen en forma oculta trastorno neuro-
muscular incipiente y de dificil diagnostico (1). Existen
otros puentes entre estas dos especialidades.

Nosotros en este estudio nos referimos a una neuro-
miopatia heredo familiar, con la Distrofia Mioténica o

Enfermedad de Steinert, a propésito de casos observados
en una familia en nuestro servicio.
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Esta enfermedad con una prevalencia de 5 casos por
100,000 habitantes es junto con la Distrofia Infantil de
Duchenne y la Ataxia de Friedreich donde se presentan
en forma mas frecuentes las cardiopatias (2).

MATERIAL Y METODOS

De una familia de 17 miembros se estudiaron me-
diante anamnesis, examen fisico y electrocardiogramas a
los padres, 7 hijos entre 38 y 21 afos, otro hijo dé 22 afios
habia fallecido stibitamente antes del estudio y clinica-
mente a 6 nietos (nifios) entre 15 afios y 7 meses, el séti-
mo fue natimuerta por anencefalia. En 2 nietos de 15y 14

afos se tomaron electrocardiogramas y se realizé examen
de cristalino.

En 2 hijos con diagnostico de D.M. tambien se hicie-
ron examenes clinicos de laboratorio, radiografia, ecocar-
diograma; audiometria, examen oftalmoldgico, genital,
electromiografia y biopsia muscular. En una hija asinto-
madtica y con soplo cardiaco se realiz6 ecocardiograma y
examen de cristalino ademas de los exdmenes bésicos y
en otra, madre de 2 nifios con malformaciones, que era
asintomaltica se realiz6 examen de cristalino.
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Los criterios diagnésticos de inclusién como D.M.
fueron aquellos aceptados por la literatura, fundamental-
mente distrofia muscular distal y fenémeno miotonico.

CASUISTICA

L.G., padre, de 60 anos, asintomético. ECG normal.
Episodio de flutter auricular temporal. No existen casos
de D.M. entre sus ascendientes ni malformaciones.

E.R.S., madre, de 56 afios, se atiende en el consulto-
rio por sintomas de Cardiopatia Coronaria Crénica. ECG
con inversion de onda T en precordiales. Entre sus ascen-
dientes, aparentemente no existen casos de D.M. ni mal-
formaciones.

L.G.R., varén de 38 aiios, soltero. Antecedentes de
TBC hace 7 afos. Térax en quilla. Asintomético. ECG
normal.

N.G.R., varon de 35 afos, asintomatico. Examen y
ECG normal, 2 hijos normales.

L.G.R., varén de 34 anos, soltero. Asintomético. Exa-
men y ECG normal.

R.G.R., varén de 22 afios. Examen normal al ingresar
al servicio militar obligatorio. Fallecié sibitamente cuan-
do jugaba un partido de fatbol probablemente por arrit-
mia cardiaca.

R.G.R., mujer de 32 aiios, 53 kilos, casada. Con diag-
néstico de D.M. desde los 24 afos de edad. Cuando con-
<ulté a un médico por proceso gripal y se le enco_ntr(’)
arritmia cardiaca por flutter auricular. Entonces manifes-
t6 desde 1 afio antes, disnea a medianos esfqerZQS, fatiga,
palpitaciones, precordialgias atipicas y dnsmlfluc'x()n de la
fuerza muscular en ambas manos. Sufria periédicamente
episodios de taquiarritmia tratada con digitélicos. Des‘de
hace 3 afios referia incremento en la dificultad de relaja-
ci6n de ambas manos. Examen fisico: PA 80/50 mm Hg.
Atrofia muscular en miembros superiores, fendmeno
miotonico en manos. ECG con flutter auricular con blo-
queo3al,4a 1. Exdmenes clinicos de laboratorio: ligera
anemia, Hb. 11 g. Complemento C3, C4 y CPK normales.

L.C.R., normal. Otros exdmenes normales. Rx. de to-
rax y craneo normales. Rx de columna lumbar con inci-
pientes signos de espondilosis en los 2 dltimos segmentos
lumbares. Hipoacusia izquierda de conduccién. En el
examen psicologico, rasgos ansiosos y dependientes.

El ecocardiograma mostré hipertrofia e hipoquinesia
septal con cavidad izquierda dilatada. Vélvulas normales.

En la electromiografia presencia de potenciales bizarros
de alta frecuencia en misculos cortos del pulgar y biceps
bilaterales. Velocidad de conduccién nerviosa motora
normal. Examen oftalmolégico y cateterismo cardiaco
normal. En la biopsia del misculo cuadriceps, hiperplasia
de nicleos del sarcoma y en la inmunofluorescencia, anti-
cuerpos antisarcolema con Ig G.

La paciente tuvo 2 partos eutdcicos 1987 y 1989. Des-
pués de un segundo parto bajé de peso y presenté taquia-
rritmia recurrente con episodios de pérdida de conoci-
miento. Fallecio stibitamente 3 meses después.

I.G.R., mujer de 27 anos, casada, con antecedentes
de TBC pulmonar hace 9 aios, tratada durante 1 aio.
Asintomética. Hipotrofia de eminencia tenar e hipotenar,
ECG normal. Examen del cristalino normal. Tuvo 2 ges-
taciones; cesirea en ambos, a los 8 1/2 y 8 meses, el pri-
mer nifo naci6 con sindactilia y ausencia de falanges dis-
tales en 3 dedos de la mano derecha y la segunda nati-
muerta, de 1.800 kg. con anencefalia.

C.G.R., mujer de 24 anos, casada, TBC pulmonar a
los 15 afos, tratada por 1 afio. Fatiga a los esfuerzos des-
de hace 10 anos. Hipotrofia de eminencia hipotenar. So-
plo sist6lico en apex, grado II/VI de intensidad. ECG y
ECO normales. Examen del cristalino normal. Una gesta-
ci6n con parto normal y peso de 2 kg.

I.G.R,, varén de 21 aiios, soltero, 51 kilos. A los 14
aios se detectd arritmia cardiaca con flutter auricular du-
rante eximen médico por proceso gripal. Recién el pa-
ciente reparé que desde 2 afios antes presentaba dismi-
nucién de la fuerza muscular en miembros y fenémeno
mioténico en manos. Bajo rendimiento escolar, alcancé el
2do. afio de secundaria. Examen: Cifoescoliosis dorso
lumbar levo convexa. Atrofia muscular distal y de miscu-
los faciales con fascies miotdnica caracteristica. Espasmo
femia. Desde hace 1 afio incontinencia de esfinter rectal y
vesical frecuente, 2 a 3 veces por semana. Atonia del es-
finter anal.

Atrofia testicular izquierda. ECG con flutter auricu-
lar y bloqueo variable 3 a 1, 4 a 1, Rx de térax y craneo
normales. En ecocardiograma, leve prolapso telesistolico
de valvula mitral. En exdmen oftalmoldgico, opacidad
lenticular puntiforme y fondo de ojo normal. En la elec-
tromiografia presencia de potenciales bizarros de alta
frecuencia, en el abductor corto del pulgar, menique, bi-
ceps y trapecio. Unidades motoras gigantes en triceps y
deltoides. En la biopsia del cuadriceps se encontr6 hiper-
plasia de nicleos del sarcolema y en la inmunofluores-
cencia anticuerpos, antisarcolema con Ig. G. El paciente
actualmente, nota cierta recuperacioén, camina hasta 20
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cuadras, pero se fatiga mas que sus acompaiantes. No
realiza deportes por presentar fatiga rapidamente.

Se examinaron clinicamente a 6 nietos (nifios). La sé-
tima, una nieta fue natimuerta por anencefalia.

RESULTADOS

Los padres no tenian rasgos ni antecedentes en sus
ascendientes de D.M. Se hizo el diagnéstico de D.M. en 3
hijos. En 2, de 32 y 21 afios se practicaron exdmenes. El
tercero de 22 afios que era aparentemente normal falle-
ci6 stibitamente cuando jugaba fitbol. En los pacientes
de 32 y 21 aiios, el primer signo fue la arritmia cardiaca
por flutter auricular detectada durante procesos gripales
alos 24 y 14 afios de edad respectivamente.

Ambos tenian en el examen atrofia muscular distal y
fenémeno mioténico caracteristico en las manos. En el
varén, fascies miopdtica, trastornos en la fonacién e in-
continencia de esfinter rectal frecuente. Las Rx de cora-
z0n y craneo fueron normales en ambos. Las Rx. de la co-
lumna vertebral demostraron cifoescoliosis dorso lumbar
levoconvexa en el var6n. En la esfera genital, ella no pre-
sentd alteraciones, tuvo 2 gestaciones con parto normal,
el paciente varén, tenia atrofia testicular izquierda.

El ECO mostré en ella, hipertrofia e hipoquinesia
con dilataci6n ventricular izquierda y en él, leve prolapso
telesistolico de valvula mitral. En la audiometria se en-
contré, en ella, hipoacusia izquierda de conducci6n y en
el examen oftalmolégico de €l, opacidad puntiforme del
cristalino.

La electromiografia de ambos, mostraba potenciales
bizarros en los misculos involucrados y en la biopsia, hi-
perplasia de nticleos del sarcoma. En la inmunofluores-
cencia anticuerpos antisarcolema con Ig. G.

El examen instrumental en el paciente var6n mostré
atonfa del esfinter anal y vesical, aplanamiento de los
pliegues mucosos del Colon descendente. La bidpsia del
canal anal indic6 Proctitis Crénica Inespecifica. La pa-
nendoscopia alta exhibié mucosa del tercio inferior del
es6fago edematosa y congestiva con reflujo gastroesof4gi-
co. La bi6psia demostré Duodenitis Crénica Activa, Gas-
tritis Crénica Atréfica y Metaplasia Intestinal Incomple-
ta.

Dos hermanos, fallecieron stibitamente, la paciente
de 32 afios con diagndstico de D.M. y uno de 22 anos,
aparentemente normal, mientras jugaba fatbol,
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Una hermana de 24 anos, tenia soplo cardiaco desde
nifia pero su ECG. examen del cristalino y ECO fueron
normales. Tenia hipotrofia de eminencia hipotenar. Tuvo
una gestacién y parto normal.

Tres hermanos eran asintomaticos, y tenian examen y
ECG normales, uno de ellos con térax en quilla.

Una cuarta hermana, asintomatica. Examen del cris-
talino normal y ECG normal, pero con hipotrofia de emi-
nencia tenar ¢ hipotenar en manos, tuvo 2 gestaciones,
siendo cesareada a los 8 1/2 y 8 meses. El primero naci6
con sindactilia y ausencia de falanges distales en 3 dedos
de mano derecha y la segunda natimuerta de 1.800 kg.
con anencefalia.

En 3 hermanos hubo antecedentes de TBC pulmonar.

Por lo tanto, de los 7 nietos, 2 con malformaciones
eran hijos de una miembro asintomatica. La paciente con
D.M. tuvo 2 nifos normales.

Los otros nietos, eran hijos de miembros asintomati-
cos. Una de 15 anos manifiesta debilidad en miembros in-
feriores sin fenémeno mioténico. ExdAmenes normales.

DISCUSION

La Distrofia Mioténica, Miotonia Atréfica o Enfer-
medad de Steinert, es una enfermedad autosémica domi-
nante multisistémica y de progreso lento m4s frecuente
en el hombre que en la mujer (3.4), como en nuestro es-
tudios.

Las manifestaciones clinicas aparecen tipicamente
entre los 15 y 30 anos, (5) siendo la debilidad muscular, el
sintoma que por lo que general lleva al enfermo a la con-
sulta. En los nuestros, el hallazgo de arritmia cardiaca fue
el signo inicial de enfermedad, diagnosticada a los 14 y 24
anos de edad en el curso de procesos gripales. Recién en-
tonces los pacientes refirieron debilidad muscular, sinto-
ma que estd en relacidén con la atrofia muscular de los
miembros. Esta también se presenta luego en misculos
del cuello, cara, masticacién y deglucién y fonacion, la
cual produce fascies miopética inexpresiva caracteristica
(3.5) como la tenia uno de nuestros pacientes.

La miotonia, segundo componente esencial de esta
enfermedad, consiste en el retardo de la relajacion des-
pues de la contraccién muscular.

La enfermedad puede expresarse en los primeros me-
ses de vida con un cuadro de hipotonia generalizada
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“Floppy Infant” y parélisis facial bilateral, sin la miotonia
caracteristica de las formas adultas. En estos casos infan-
tiles el progenitor afectado es siempre la madre (2).

La enfermedad es multisistémica. Produce cataratas,
muchas veces puntiforme y de localizacién subcapsular
posterior que debe buscarse con la ldmpara de hendidu-
ra, alteraciones osteo—articulares en columna vertebral,
atrofia gonadal, complicacién cardiaca y miopatia gastro-
intestinal (3,5) como en nuestros pacientes. Otros hallaz-
gos son hiperostosis frontal interna y silla turca general-
mente pequeiia, trastornos menstruales, hipotiroidismo,
hiperinsulinémia, calvicie y adelgazamiento del cabello
que nosotros no lo observamos. Puede haber ligero grado
de retraso mental y niveles bajos de inmunoglobulina G
en el suero por catabolismo anormal de la misma.

La Distrofia Mioténica se puede expresar en forma
variable. No es infrecuente encontrar entre los familiares
de un caso con todas las manifestaciones, otros con for-
mas oligosintomaticas, de evolucién lenta llcv.ando a la. in-
capacidad més o menos total en la edad media de la vxc.la.
En las formas incompletas las pruebas complementarias

son de utilidad.

Merece mencion especial la complicacién cardiaca
que se conoce desde que Griffith la describi6 en 1911 (6).
Se observa aproximadamente en el 66% de los casos (5,

7,8,9).

En la literatura se describe que en general los trastor-
nos distroficos miotonicos estan presentes varios anos an-
tes de las manifestaciones cardiacas francas; sin embargo,
es frecuente, que la D.M. se inicie clinicamente como en-
fermedad cardiaca (4, 5,9, 12, 14) y que los trastornos del
ritmo, defectos de conduccion (4-7, 9, 13, 15, 16) o insufi-
ciencia cardiaca constituyan el principal problema y do-
minen el cuadro clinico.

El electrocardiograma es el indicador més sensible.
Los trastornos mas frecuentes son las arritmias como bra-
dicardia y/o taquicardia sinusal, flutter y fibrilacién auri-
cular. Trastornos de conduccién como el bloqueo de ra-
ma izquierda que es frecuente, al comienzo intermitente
y luego permanente (8) y con menor incidencia bloqueo de
rama derecha y bloqueo A-V de primer o tercer grado.

Otras alteraciones incluyen ondas P de bajo voltaje y
trastornos de repolarizacién ventricular con inversion de
onda T (4, 9). Existen casos similares al infarto de mio-
cardio (9-11).

De nuestros 3 pacientes con diagnostico de D.M., 2
tenian flutter auricular y el tercero asintomdtico y apa-
rentemente normal, fallecié stubitamente, seguramente

por arritmia cardiaca. Justamente la muerte subita, es
accidente frecuente en la D.M. como sucedid en 2 pa-
cientes de nuestra casuistica (3, 8, 9, 13, 17). Otras obser-
vaciones clinicas cardiacas s6lo se observan en 7% de los
casos (7, 13, 15). La presi6n arterial tiende a ser baja.

Radiogréficamente puede presentarse cardiomegalia
asintomatica (5, 8). Nuestros pacientes tenfan corazén de
tamafio normal. El ecocardiograma puede ser normal,
presentar alteracién muscular o prolapso de vélvula mi-
tral. Se discute si el prolapso es s6lo una coincidencia (18).

La pruebas de funcién pulmonar pueden demostrar
anormalidad como hipoventilacién alveolar, hipercapnia,
hipoxemia y elevacién de la presion arterial por anoma-
lias de los mecanismos neuromusculares de la respiracién
93, 5).

La necrépsia de los pacientes con D.M. demuestra
hipertrofia cardiaca microscépica, pero el miocardio
puede ser histolégicamente normal (19).

Pueden haber hallazgos de caricter inespecifico (10,
14, 17, 19, 20), como infiltraci6n y sustitucién adiposa, au-
mento del tejido intersticial y diferencia del tamano de
las fibras musculares y sus niicleos. Al microscopio elec-
trénico se observan vacuolas en el reticulo sarcoplasmico
y en las mitocondrias (20).

Estos hallazgos hacen suponer que la cardiopatia no
es analoga a la enfermedad distréfica que ataca a los
masculos esqueléticos donde hay necrosis, agrandamien-
to y atrofia de fibras musculares predominentemente de
tipo I y de distribucién irregular. El nimero de nicleos
sarcolémicos estd aumentando y aparecen en situacion
central formando cadenas en lugar de periférica. Hay hi-
potesis que respaldan la posibilidad que el afectado por
la D.M. es el sistema de conducci6n y no el miocardio
(19, 21). La electrocardiografia del Haz de Hiss apoya es-
ta hipotesis al demostrar alteraciones en todo el sistema
de conduccién (10, 13, 16) incluso en pacientes que te-
nfan sélo bloqueo A-V de primer grado. La ausencia de
cardiomegalia en la radiograffa de nuestros pacientes con
trastorno del ritmo tambien apoyan esta hip6tesis.

Merece un comentario el hallazgo de malformaciones
asociadas a la D.M. que la hemos encontrado reportada
en la literatura; lo cual nos indica la variabilidad del cua-
dro genético que puede producir en la misma familia, ca-
sos de D.M. y malformaciones. Como se sabe, en las en-
fcrmedades con herencia dominante, casi siempre el pa-
dre o la madre, son portadores del rasgo de la afeccion,
por herencia o mutacién. En estos casos aproximada-
mente el 50% de los hijos estan afectados.
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