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Resumen

La distrofia miotdnica congénita (DMC) esta causada por una
mutacion genética consistente en el aumento de repeticiones
del trinucledtido CTG en el cromosoma 19q13.3. En el periodo
neonatal se presenta con hipotonia, decaimiento global, pro-
blemas respiratorios y dificultad en la alimentacion. Los nifios
afectados suelen tener una madre con distrofia mioténica, que
puede estar asintomatica. Los que sobreviven al periodo neo-
natal suelen mejorar su funcién muscular, para posteriormente
desarrollar una distrofia mioténica y una miopatia progresiva.
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Abstract

Title: Neonatal Steinert’s disease: an unexpected case

Congenital myotonic dystrophy is caused by a mutation in-
volving an expansion of the CTG trinucleotide repeat on chro-
mosome 19q13.3. During the neonatal period, it presents with
hypotonia, overall despondency, respiratory problems and fa-
ilure to thrive. The mother of the affected child usually has
myotonic dystrophy also, even if she does not manifest overt
symptoms and signs. Children who survive the neonatal period
often show improvement in muscle function but, later in life,
develop myotonic dystrophy and progressive myopathy.
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Caso clinico

Presentamos el caso de un recién nacido varén procedente de
un embarazo que cursé con normalidad. Los padres (33 afios)
eran sanos, no consanguineos, y no tenian antecedentes per-
sonales ni familiares de interés. Tenian otro hijo varén de 5
afios, con un leve retraso psicomotor, debido a una asfixia neo-
natal por un sindrome aspirativo meconial grave.

El nifio naci6 a término, mediante cesarea por riesgo de pér-
dida de bienestar fetal, con un test de Apgar de 7/8. Desde el
nacimiento, presentaba una hipotonfa significativa, nulo sos-
tén cefalico, disminucién de los reflejos musculares profundos y
la movilidad espontanea, asi como debilidad de los mésculos
faciales con minima expresividad facial (la boca en ocasio-
nes adoptaba forma de tienda de campafia) (figura 1). Presen-
taba micro/retrognatia, paladar ojival y llanto débil, ademas de
problemas en la succién y deglucién, precisando una sonda
nasogastrica para alimentarse. La auscultacién cardiopulmo-
nar era normal; se apreciaba una taquipnea leve y la necesidad
de Fi0, del 30% en carpa para mantener una Sat0, adecuada.
Asimismo, presentaba pie zambo izquierdo; el resto de la ex-
ploracién era normal (figura 2).

Se realizaron las siguientes pruebas complementarias con
resultados normales: hemograma, bioquimica, determinacion
de amonio, lactato, CPK, aminoécidos y 4cidos orgénicos en
sangre y orina, ecografia abdominal y craneal, radiografia de

térax/abdomen, estudio oftalmoldgico y ecocardiograma. Ante
la posibilidad de que se tratara de una enfermedad de Steinert,
los padres y el hermano fueron valorados por el neurélogo, que
no aprecié ningdn dato de interés. Se realizd un electromiogra-
ma (EMG) a los padres, con resultado normal, y se solicité el
estudio de genética molecular al recién nacido, que presentaba
una expansion de ADN de méas de 2.000 repeticiones CTG en el
extremo 3'UTR del gen DM-PK; lo que confirmd el diagnéstico.

Al tratarse de una enfermedad con herencia autosémica do-
minante, se realiz6 el estudio genético a los padres y el herma-
no mayor, y se detectd la enfermedad en este Gltimo (expansion
de ADN de aproximadamente 750 repeticiones CTG) y en la
madre (aproximadamente 80 repeticiones CTG). Posteriormen-
te, se estudid al inico hermano de ésta, que también era por-
tador de la enfermedad, con una expansién de ADN aproxima-
damente de 100 repeticiones CTG (se encontraba asintomatico).
Se realizo el estudio de los abuelos maternos mediante EMG,
y se hallé que la abuela materna era compatible con la enfer-
medad.

Durante los 20 dias del ingreso, el nifio present6 una mejoria
clinica muy evidente, con desaparicion de la dificultad respira-
toria, y una mejorfa de la movilidad espontanea y del tono glo-
bal, con una normalizacién de la alimentacién, aunque la ami-
mia facial y la capacidad de sostén cefalico no mejoraron. En
el seguimiento realizado a los 6 meses de vida, el paciente se
encuentra en la misma situacion clinica.
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Figura 1

Discusion

La distrofia miotdnica congénita (DMC) es una enfermedad con
herencia autosémica dominante, con una incidencia aproxima-
da de 1/10.000 recién nacidos vivos'®. Desde el punto de vista de
la genética molecular, se ha demostrado que esta causada por

una mutacion consistente en el aumento de repeticiones del
triplete de nucledtidos CTG en el cromosoma 19¢13.3".

La forma neonatal suele presentarse con hipotonfa global
severa, hiporreflexia y debilidad de los masculos faciales que
les confiere un aspecto caracteristico®. Los pacientes pre-
sentan trastornos de succion y deglucién, aspiraciones bron-
quiales y distrés respiratorio, principales causas de muerte?3.

A diferencia de nuestro caso, cuando la clinica se presenta
en el periodo neonatal, la evolucién puede ser extraordinaria-
mente grave, con muerte precoz, tal como se demuestra en las
series publicadas en la bibliografia’#®. Si los nifios sobreviven
a este periodo, presentan un retraso psicomotor variable y se-
veros trastornos articulares, por lo que requieren tratamiento
sintomatico?38,

La enfermedad presenta el fenémeno de anticipacion gené-
tica, definido como el inicio progresivamente mas precoz de los
sintomas en las generaciones siguientes'?®. Pese a este fe-

Figura 2

némeno, Ilama la atencién en nuestro caso el escaso nimero
de repeticiones del triplete CTG que presentaba la madre
(aproximadamente 80), ya que se ha considerado como riesgo
de aparicion de formas neonatales un nimero de repeticiones de
al menos 6002,

El diagnéstico neonatal se puede hacer en nifios de madres
con distrofia mioténica conocida, o de madres que ignoran que
padecen la enfermedad. En éstas, una vez realizado el diagnds-
tico en el nifio, el EMG suele mostrar descargas miotonicas®®.
Actualmente, el estudio de genética molecular confirma el diag-
néstico v evita la realizacion de la biopsia muscular y del EMG.

Nosotros, a posteriori, consideramos que en la aspiracién
meconial/asfixia neonatal que present6 el hermano mayor, y
en su retraso psicomotor posterior, hay que tener en cuenta
como factor etioldgico la enfermedad de Steinert, que ahora
sabemos que padecia de base.
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