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XNTRODUCCtON. 

La 1:>iatroti11 Mlot.6niea, dee:crita por Ste_iñ.brt en 1~09, es 

uno de loa trae e1ndrome• hered~tarioo que, con la Miotonta Con

~GnitA Ctamhi&n denominaoa Bnfer~edad de Thom•en) y la ~ara~lot2 . 

.nta Congtinita, ae caracteri~a;n por la presenala ·Ae Miotonta. 

Cl&alcamento ae ha deacrito aomo una enfermedad-herédada en 

forma Autonómica no-inante, con caracter1attca• ttaica• eapeeif! 

sa• y aparia16n de ta elntomatoloqta en la aeguñda d'cada de la 

vldn. sin embnrqo, Vanier an l9GO describo au variante en la ni

!!,(lc, en. la eu•at la sintom&toloqte. e•t:' presente deade el na.al ... 

?!ie.nto, alent1o ~l cuádrc:i cl1nico muy dit'eranto a la for111D. do1tl 11-

~ulto, aunquo las caraoteri•tic~• 4• la tormG ctSftica aparecen 

m6a tardo. La ~orfta.do t~ana•i•i6n de la var:l.~dad infantil aun-

2ue no ue ha fiOdidc:i prociRat~ ae. dice que os "•n parte AUt.0116l'llJ ... 

s_o nomittan~o" • 

A continÚaci6n oe har4 unD. descripci&n de llll caractec1st1-

~aa do óst.e e1ndrome, tanto do la tor~n adulta como de la infan-

1:1.1. 



DXSTROPIA HIO~ONICA • 

· ~ambién conocida como Hioton1a Atrófica, ffiotonta Dintrófi

.!:!ª• P.n'=or111odad de Stainert v EnfBrm,Hlad dn Hoffmann, es ésta una 

onl'er111odad oroqroalva '! dcqonerativa rlol aistoma neuromusculAr, 

usualmente heredada en tnrma Autosómica Dominante. 

La caracttirtnticft do óata onrarm1>dnd ns la oresoncia do Hi.2 

1ontn, o sea la contracción continua de un músculo después de 

auc cosa la cstimulaci6n volunt~ria, eléctrica ó moc&nica. Esta 

contracci6n so acomonña do una doscarqa eléctrica caractor!stica 

quo so origina en tibran musculares individuJloa. 

La incidoncia de Data entermodad, según Walton, narpor y 

Aopel, es de a~roximadamente Ja 5/100,00~ (2) y de lJ,5/100,000 

aeqtln 'Todorov. (03) 

r.a edad do inicio ao ha ranortncJo c:uo oa desde el naoimien

lº (en &ate caso se habla de Diatrofin Miot6nica Heonatal 6 Con

g,énit.a) h11.ata loa 60 añon, con Unl\ "da.d 111l'1li"' do 18 nñou. (2) 

CCll'llCI se ml!ncicnó antas. éota enforrnodnd ua trttnsmite an !o~ 

~a Autoaómica Dominante, pnr lo ~ue ua esperar& quo la mitnd do 

los deacendiontt'!S da un individuo afcct.ido _oorten el qono. (JS) 

~o se hnn dPmontradu cauos de lrannmisión por individuoo no afe~ 

.!:,ados. L4& mutacionaa Bon raras, nunnue algunc>s autores como L.I, 

!!,llr han i.cl1un11rio o.uo una cca.rta p.1.t'tl! do luo caffoa ropre~onta.n 

nuovas nutaciones. (84) Otrni:i 11.utoreff nenciona'1 que un éatas f.!_ 

.J;!il iaa se proaenta nl fonómono de 1\nticip.ición (por Gste no on 

.!:,iendo cuBn~n unn anformcdad npAruco pro~r~Riva y máo tomprana 
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CARl\CTERISTICAS CLIHICAS DEL PACIENT~ COH DISTPOPIA HIOTONICA. 

N~UROLOGICAR 

DXt'JRSTIVAR 

V~RlCl\T."!R 

RERPIRATO'qt1'S 

C"RDIACAS 

MI0,-0?-~IA 

1.TROP'IA 

n~RILIOAD 

CA'l'ARA'l'AR 

DETF.RIORO MENTAL 

ALTERACIONES EN LA PE~SONALIDAD 

Ar.'!'P.qActnH DE LAfl CAPACIDADF.S COGNOCITIVl\S 

DISMINtTCION DE J,A PERIJ';Tll.LSIS ESOPAGICJ\ 

ALTF.:RACION FUl F.L VACIAHIEN"'O DEL ESTOMAGO 

TqANSX'l'.'0 INTESTYNl\.J, PNOLOHGl\DO 

E!;TF.ATORRF.A 

9lt'D'tO~tF. DJ:: Pl';F.UOOORflTRUCCIOH 

COll~'1'IP1\CION O DJl\RRF.A 

nxr.A":'ACION A'l'OllICA nr.L COLON 

CONTRACCION ~IO~ONICA DEL F.S~INTER ANAL 

AL"'P:RACIONES Vf':SICUJ,1\~P.S 

H1'.PO'!'Ont1' nr. Ll\ VF.JIGI'. 

ALTP.RACIO~ R~ LA MF.r.ANICA VENTILATORIASE -

f.llNOARll\ A ,r..p¡:ccrnu MUSCULAR. 

PROLONGACIOU OCL INTERVALO r-n. 9RS 

ARRI'l'MIAI: l\llRICUf,APES 

nt.nnn~o 1\TPIOV~NTRICULAR 

NIVt~LRS J\t!OR"1Af~RR nF. COR'l'ISOL, J,H, F611, 

'l'P.R"'O~'l'~~OM', I?-ISlff,tf.fA. 
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!!.ª. (3) 

-un adulto con un cuadro ttpico de Distrofia Hiotónic<'t se C!, 

~ncteriza por presentar una : 

-faaciea miop6tica 6 diamorfiemo facial (expreai6n fonot!pica) 

ptoaia palpabral 

debilidad de loa raúaculoa faciales 

protrua16'n 6 "catda" del labio. inferior 

debilidad y atrofia de loa múeculoa del ·cuello 

calvicie prematura (en 15' de tao mujeroa y ª'ª del ªº' do 

loa hombrea) 

-atrofia y debilidad do las manos 

-debilidad muscular 

-atrofia testicular 

~ ~alte.~a~iOn·a.•·._;~ri',_otl:-o_a ~~~a~Oa y a.i'~~~-~~s- .. d~· tipo Oftalmol6qi

-éo,. ffoui:-ol69ié:·a-~>cardl~co,-_ &iidocr1noÍ6-ql~o, Respiratorio y de -- - . -- ' - -'-" ' -- -· -

·;.u;,~C\itéu!atf:ti81&tioo y -~·1 8lnto111a:.c~~di~a~ que ea la Hiotonta• 

· c~._3·_~, .. ~~,:· 
uriD:Diatrofia Hiot6niCa avanzada ea r¡cil do identificllr, 

no obstante, 'en un paaianto con- una afoctaoi6n nauromuBcular mT-

nl=a• ol dia9n6atico corrocto puede depender do la idantlficu -

E.ión de oltoroción en otro9 Órqanos. (2) 

La Hlotoní.a, quo ea al rotrano on la rolajación de los 111Ga-

~uloa deapuóa do una contracción y unn t~ndonciA 3normal do la 

membrana muocular 11 dascarqnr trenes do potoncialeu da acción r~ 

potitivos en raepuosta a la ~ospolarlzaci6n, uuualmento oa re-

!r.rida por el p11clo:tnte como· una "difl.cultad para rolajar la 1Dt1no 
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empuñada" (lo oue se llama mioton!a de acción) 6 tambi6n puede 

sor provocada por porcusi6n directa (miotonta. de percuai6n) • La. 

primera en comúnmente observada en.loa mliaculos-facialea,·-eleva-·-· 

~or del párnado y músculos do las manos, pero tambi&n puede ocu

~rir en otros músculos voluntarios incluyendo el eaftnter anal 

externo y loá músculos de la Carinqe y porct6n suporto~ del ea6-

!aqo. La miotonta do percusión por lo qeneral· se provoca en la 

lengua, músculos tenaroa y algunos músculos proximales. La mio

~on1a puede estar presente en ol paciont8 que tiene poca debili

~ad 6 incluso ser muy im~ortante antes de ~ue se desarrolle la 

debilidad en un paciente con el espectro total de afectaci6n clf 

~lea. Sin embarqo, conforma la debilidad eumenta, la miotonla 

disminuyo. Unualmento, ln dobilidnd y atrofio pruocupan 41 pa -

~lento mfts que la mlotonta. Ado~&a, la mloton!a puedo a~montar 

con la e~posici6n al frlo y diamlnu!r con el uso ropotltlvo dol 

múaculo, (2) So sabe qua áoto fenómeno está asociado a un au -

.!!ento en la reeist.oncia del raposo do la membrana y una diaminu

~i6n en la conductancia del cloro en 14 membrana, Otras toortna 

suponen que ea secundario a un retraso en la roacunulaci6n do 

calcio por el rottculo sarcoplilomieo, una liberación anorm'almon .. 

!º elevada de ca~cio por el rot!culo aarcopl&amico, anormalidad 

on loa canales do calcio y flujos tónicos anormales, ospecttlca

.!?º"te de potasio y cle'lro, t.a a.normalidad·de 1.a mioton!a·ha-sido 

dP.•d• hace mucho, relacionada como intr!nueca do la fibra muscu

!•r ó aaa independiente de influencia• del siotena nervioso cen~ 

!r•l ó perifirico. {13,Sl) 
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La débilidad de loa 111(Í9culos d_istaloa ea carncter!stica, princi

ealmente loa músculos intr!naecos do manos y pins 1 ast como loa 

d@ loa antebrazos y dol compartimiento anterior de la pierna." 

(84) 

Como se mencion6 antes, estos pacientes pueden tonar altor~ 

~iones en otros 6r9anos. En un 90' do los casos hdy alterncio -

Uºª o!talmol69icas, las cuales $n dice están relacionadas con la 

edad del paciente y según su desarrollo so han dividido en 3 ot~ 

ea•1 11 opacidades como "polvo", irroqularea, rojaa y verdeo m&o 

frncuontemente localizadau en la cápsula antoriur y poa

!erior. 

21 opacidades 111Se rlef'i.nidaa, do mayor don!iidad y en forma 

do estrellas• 

3} vacuolaa de contenido acuoBO y separaciones "laminart.\a"; 

14."em&.rs en un alto porcentaje ocurre do9onera~i6n r~tiniand., (2 1 

25, B<t) 

Con respecto al td.stom3. norvioso se ha reFoortado deterioro. 

tnontal,- caracter:i.oticaa clel n1ndrome central de '1pnea..,.sueno, al .. 

.t;,rtraci6n dn laro aa¡u1oidndeo cognocitivaa. altoración en la pero2 

~alidad, crocimionto vnntrJcu1'1r y anormnlidaden ~loctrooncofol2 

s.rSfiC.1.6. (2.11,041 

Ta111bión ue han oncont.re.do al t:.cre.cionea en loo diforentos Ó!, 

g_nnoo conatitutdoo do múaculo liflo, co111~ non di6'11llnuu1Gn 6 pór -

2lda de la peristalsiu ou~rraqlcn, alteraci6n en el vnciG~iento 

d"'l estómoqo, dilatación y/ci !Jrolonqación del tiempo de trG.noito 

de). intestino d~l"Jol•to, cutoat.orran, síndrome de pEtoJUdo-obstruc .. 
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2ión, can•tipaci6n 6 diarrea, dilatación atónica del colon, co~ 

iracci6n mlót6nica del es!!nter anal interno y externo, altora

_Eionos vesiculares e hip"atonia de la vejiqn. (2) 

En cuanto a las a.lteracionea roeplratorlaa, Begin ha demos;..

Srado ~uo en estos paclentos los qui111loraceptore• son a·dec_uada_ ;... __ 

·!!,ente· senaltlVos: a' la estimulaci_ón de co2, pero su cap
1

~~ldad r_O!, 

J?.irato'rla eat~ alter~da por factoS:ee moc&nicos. Durante el ea·

!,uerzo ·vantllatorio 111&.ximo, la dobilldad oxce•iva· de 10.- ~Ga·c~l~s 

respiratorios ea la principal ·caU.aa a.,· 1e: redu~ci6n on el vo~li .. 

!!,•n espiratorio~ mlantrae que ,duran:~• la _reapiracl&n- "'tranquila" 

el aumento de la impedancia a la·' resplraci6n ea causada por la 

mloton1a de lOa =úaculoa de la pared abdominal y tor&cica. O 

aea que loa principaloa factoreo llmltanto• de la fttncl8n venti-

!atoria, t•mpranamente en la entormodad, non loe mGaculoa roapl-

!:_atorloa. {36) 

Griffith tué el primero en reportar la atoctaci6n del cor3-

~6n •n la Distrofia Mlotónlca. La patog¡nusla do la afectacl6n 

cardtaca aa desconoce. No •e ha encontrado 6 revelado nln9una 

anormalidad en la rolajaci6n del ventriculo, lo quo apoya la im-

E.reol6n da otroa autoreo de (!Uo no oxinte una •iotonta card1aca, 

alternativamente Do propone, que yn que en la mioton1a del ~úac~ 

~o eaquat¡tico la anormaJ.idad en la relajaci6n daapuéa de un ea-

~taulo intanao,deanparece después de ost{muloa repetitivos, on· -

!oncea, la contraccl6n repetitiva normal del coracSn puada enaa~ 

;_ar'1J:" la 111.iotonta, (43) 

La adad de inicio y pro9resi6n ~e la entormodad cardiaca aa 
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im.arorlociblo. se ha dicho que si en una faJllilia uno do loo miem

!!,roa presenta bloqueo cardlaco ó arritmia, so e aperará que loa o

~ros nioMbroa afectados también lo preaenten. 

Ho se ha oncontado una corroloción entro la extensión de la 

onformedad card1acn y la severidad do la anormalidad del mGsculo 

oaquolitico ni la severidad neurolóqica. Se menciono que ln a -

!!.Ormalidad cardiaca puede proceder a las manifestaciones neurol,2. 

g:icaa. 

Las alteractonea aloctrocordio9r&f.icas ml~ comunes son 1 

prolonqación dol intervalo P-R, P.RS, arritmias auricularoa mSa 

frecuentemente tJUe las ventriculares. Bo importante aeilalnr ·quo 

oolo el 16'\ de loa pacientes tJonen a1ntotnaa relacionadoo con el 

oiatoma cardiovaecular. Además, ae ha reportado prolap•o de 111 

v&lvulff mitral, ain mani!oatacionen cltnicao, en un 29\ do loe 

paciontos con Distrofia Hiotónica. lo que onfatii:a la importan -

!:,1a do au roconocimiontc en vista dol potoncial para du1arrollar 

arritmias y/o ondncnrdit1s bacteriana, (37-,40) 

Loft pac1entr!D con Distrofia Hiot6nica tionon una mayor ina! 

~enoia do muerte uGbita por bloqueo atriovontricular completo 

que termina un aa1otole ó fibrilnci6n ventr1cular 6 ambaa. Loe 

paaiAnto5 de mayor odad tienon arrttmiao y bloquooa cardtaaoa 

m&a &dvaroa. (38,39) 

Konnol y col.1boradores y '1.'homaon hnn obaorvado ca111bioa fi -

~roadipoaoa on uecciones seriadas del aistemA do conducci6n dol 

nodo sinoatrial y atriovontrJcular de paci@ntoa con bloqueo car

~taco debido n. Dlstrot-La Hiotóntca. 
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Griqqa ~ colaboradores encontraron que 1a difenilhidantot

~· a6dica es m&s sequra que la quinldina y procainamida para el 

control da la ~es.colarizaclán anormal ·del ·músculo 'asquellSt.iCo y· 

cardiaco, ya quo la DFH no empeora el bloqueo da la conducci&n 

intracardtaca en loa pacientes con .Distrofia Hiotánica¡ (38) 

El J:Jroqreso de la afección cardtaca sli dice que e'a uaualmen, 

!_o lento, paraciondo razonable colocar un 11Íarcapaao a loa paclan 

!,~a aua tenqan atntoma~ 6 evidencia da proqreai&n rSpida. ~n o

=aslonea ea necesario el •onitorao Halter para documentar la pr~ 

~ancla da blo~uooa intermitontea 6 arrltmiaa paroxtsticaa. (38, 

391 

Be han encontrado anormalidades en loa patronea do cortlaol 

•&rico, '!'!• probablemente indican un ritmo anormal en la •acre -

~iñn da Jl.C't'H y de ou factor libcradnr hipotnllimico. (16) 

soln•ente en han reportado dos casos con detlciencia üe Pr~ 

!actina. no habiiíndo•c precisado todavta au importancia. (19) 

So han reportado normnloo loo nivelen basalea de Tiroxina, 

'l'BH, renpuoata do la 't'SH a la. TRtt 1 todo unido a protetnaa, capt!. 

~i&n d• t. NO ohntante, existan reportes de casoa de hipertiro! 

~ia•o a•ociado a Distrofia ~iot6nico~ En 6etos, la elntomatolo

~ta muscular mejor& con el tratamiento eapec{tico de la alt•ra -

~i6n tiroide"• pero HO desapareció, lo que hizo concluir ·que el 

hip•rtiroidismo exacerbó la Distrofia nlotónioa pre-exiatento·. 

Por otro lado, tamblin exiaton reporte~ de pacientes con crocl

!.ianto dl!uoo da la 91&,ndula tiroide,1 y diaminuci6n del motnbo

~iamo baaal, y otros canoa de hipotiroidismo con mloton1~ ó 
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paeudo111iotonta, lo que auq!ere q_ue la hormona ·tiro!do11 jueqa un 

pape;l Jmport.ante en la funci6n muscular. (16, 20) 

en las mujeres con Diatrofia Miotónico, los nivoloa ba•aloD 

do eatr6geno, LR y PSH indican aue la funci6n gonadal normal y 

la fertilidad ea lo comGn, aunque se han reportado caaoa con a-

~normalidades menatrualea. 

·.En un 80\ de loa pacientes del aoxo maaculino ae ha ancon

!-_r8.,do atro:fia y _hialinia:aci6n de los t.Gbuloa semin1feroa con hi

eerplaaia de las células intoraticialos. (2) En estoa pacientea 
. -:?.· 

varia el qrado do insuficiencia qonadol, indicando una inaufi -

,g,iencia teaticular de origen gonadal primario, ·aunque rabbrea ha. 

reportado un caso con hipoqonadiemo auprahipnfisiario o aeo de 

oriq_en_ hipotal&111ico. (10). Adaa&a ao ha encontrado "que entro 1na

,x_orea ._loa ni va loa aérl~oa do LH y FSH 6 menor al nivol basal de 

teatoatarona •'rica. mayor el dnfto de loa túbuloa somin(!oroa. 

TodaVta no ae ha podido explica~ porqu¡ loa nivoleo baaales 4e 

taatoatarona aérica disminuyen. n poaar de la ovidqncia hiotoló

!f.ioa da hiparpl.aaia do lea células de Leydim¡, que probublemonte 

renuli.:a de loa niveles elevados do LH, .(16,17) 

ea ~en encontrado n!voloa elavadoo do inaul!na en ayuno y/o. 

reapueataa oxceaivaa de insulina a carqao do 91ucoaa 1 lo qua in~ 

~ica un f!!ltado de reoi~tflncia,•porif'ót·tca auraontada a la hormona, 

debido probabl.•nentfJ a. una concontracl6h di.aminutda del receptor 

d~ insulina y/o afinidaJ d&l receptor. (lG,21 1 22) Loa ho>llazqos 

concerniente• a la aalida. y a.11t~<J..da de pot:\sto y qlucosa por la 

acción de la insulina. on pacientes c~n Di•trofla Hiotóntca, de -



~Uestran anormaJ.idades com_natit-les con una alteración difusa en 

la función d.,1 rece'1tor de insulina y com~atible ~On la teor1a 

de aJ.toraci6n (te la 111emhrana _coma causa da ésta enfermedad. F.1 

~eacraat:e Y atrof.ia 111uacuÍar oh•orvadas --en eat.oa pacientes _pue 

,!!en aatar ralncio.nadoa a ésta alteración _en ta,'acci6n de· la 'in~ul·::. 

' 
ER"'IJOIOS f~ -·~~DORJ\TORIO y GAétNF.TÉ' ~-· No "ae han reportado 

niveles·-anorma·1~~---.'de1 -~••i enZiidaa ~~o.atihfO&-foquina~a~ -.~1d~i~·.a. Y 
, ' 

de ah i~róqeñD~.'.--1fi~tt·~~ .-_ . .' <i, 24) · 

_:v,t~-~-~~an··'.,,,~-·C,-~á~Gi~-. :fuerOn "toa primeros an· ancont~"ar- niv~lan 
b1\joa,_de '_i!ua.uno9lobU1'ina G en pacientes con Distrofia M1ot6nica· y 

Woohner y colaboradareo demootraron que óata deficiencia ea dobl~ 

!a ~ un catabolismo anormalmente rSpido. Dandey. au9iri6 qu~ loa 

cambios an loo nivel~P de inmunoqlohulinao ~ueden preceder a las 

. manltaatacionaa c11nlcas da la nnf.ermedad, lo que fu& relt•rado 

rior º·"'·~obarts, rTUlan ademáa indica aua aunque probablemente no 

pro•ea \1na lndicftción do~initi~a, pudiera tteneficiosamanta aar ·i~ 
~luida con otras modidao cuantitativas Qft el examen do loa ~i•m ; 

.!!_roa~" 1a11 f.nmi\iau con il11t11 t:infermodaO., (1,24i29,30) 

El.ectromioqrii,f.'icnmo~to, UAU<J;,l,111onte oe et\cuaritran trarie• da 

es~irj~.R ".uf! 11~111~jar\ tlb~tl,"-ctOnes u o~d'1,e r,OaitJ.:Vii.s, ~ue ,::ápid(l,. 

~C.nte t1u,nu:il\t~n ttfl f.'~nCuoncl'it., np.;r(l. (\-acJ.init,J';' CJÍ:'¡,;duti;lm.el\te t~~tO 
~ '' r· • " 

en ~r.ocul'tict¡\ Ct;if\Q eri. Pm~~J,ft.ut;{¡ éstQD· COtQ,~J.~jo~ oe f\.ComP11..t\~n de 

u(\ ao".ido ~.ui:, oeui.ejn u.1\ *"'"(·ián I!(\ ~i'C;,,da."·,.' :R•to ea ::'~Q1(c)ca.do 

poi:: U.(\ li-q°cl"'.Q mo~i-mi·e11t-o do. ~a. ~-Cf"'º·' rued;u ·au.tn.en.tar al, oxponeJ!n 



13 

~e a bajas temporat~ras y disminuir al elevar ésta 6 por la con

!racci6n voluntarla repetitiva del músculo. (2 1 83} 

Basa! y colaboradores hicieron una correlac'16n ontre la et~

Eª do dosarrollo do la enfermedad y loa patronea EHG, encontrnn

~o loa ai9uientes halla~qos 1 en músculo• cltnicamente normales 

6 llqeramonto afectados, el patrón nloctromioqr&lico es norma1·6 

moderadnraonto "mio9énico" (def-tniondo éste coma· un aumentó en loa 

potoncl11leo do unidad motora do cort1t duraci6n' y polifasclcldad 

aumentada). Conforme la cnformo.<lad ora rali.e Sf!IYara, loo patrones 

EMO se hacen m&s clar1unento "mioqénicos" y on 1011 r.tQaculoo mSs 

seriamente atactndos, en etapa.o tnrd1aa de la enfermedad, el pa

!r6n EMG ora claramente ~neuroq6nico•. Ellos dieron la ai9uion

!O •xplicnci6n, bae!ndono en reportee histopatol69icoa etectua -

~oa antas por ellos y otros autoroo y on ésto •inmo aatudio. En 

la et11pa inici11l, el p;itrón CMG 1'11ndanentnl, damuoctra." una ton ... 

~encia r.iior¡ónica de diforentes gr11doo, esto corrolncionndo con 

un p3tr6n bio-óptico, que denuostra alqunaa fibraa tipo r atro -

!iadae, onpnrcidan entro fibrao normalesr confor~o la onformeda~ 

pro9rba11, uo n~uMe que de acuordo a una alteraci5n mSn profunda 

do las fibras tipo r, lo que corresponde con la a9ravaci6n del 

patr6n EHG mioq&nico, hay tamhi~n uua reducci6n qrndual "" el n!!, 

!!ero de ont:aa tibl:'ae. Este Íf!OÓm1tno debe e-xpl!car la aparición 

do un .1?atr6n F.Hr. neuroqénlco quo [lndiP.r.i c:urreopondor a lo 11ctl

yidad do la.11 unidadoa motnrnii tlpo rr, quienes 11011 !lctivadas a 

u111bralea moyorna. En o[ectc-, la n11ac-ieión do patrones EHC nourE, 

2.6nico• coincido eon los hall<tzqoa morfot&qicoe ·que dernuuatran 



" 
un acÍrupamianto .d·Ó fibras - a trtif icii.a: ti~o - l: ( 5, 8 3) 

Existen .rePorte.:·da· a,lqun~s: .. ~4~ore-. -~~~-~:~;-~:'encontrado di•
; ,!!!:inuidas las'. v~l.Ocid~~·~·a: d~ ··cOTidu~'c.iti~~·mot.;:;rá·:·~n -a atoa-. pacien -

-;-•'' 

. sea, iric_1ua1Va· .;.19unoii ·d~_:_-~1la&·:'t·~·-.·t~Z.on·: de:raiacianar '•toa ªª!!. . " . --.-
~los' ai- -ld_:Per·i~~u·l i'~i·a~'ó·;~~n~~~-t~a~d;;'~:~~n·;:·a~tO'a P~ciantaa, excluy'n 

!~·· éa·~-~ ~~a1b'1~·- r~{-~-c:¡-g-~:~:_r:~\:hi_~7~;~~-i'~-:;_~~-~~ d~~~~-rtan 'l.a posibi= 

!~::d .:;1:::.::·:::::::.·:UY::~Ji1~~:¡:::: :::.::::':: ::::·::~ 
!,ermedad (Diatrotia Miot6nic~)_-· d~'~élÍ~a.li.'.._e_~ las 111otoneuronaa, po

!!,iendo como alternativa una ~i.t~r~~-j:¡;'ft'·.~Gl axolema, eolito parta ,,, 
de un desorden CJenerallEado de las 111~111.bránaé·;. :pudiendo no estar 

. •'. ·.\.~.:~ ' 

aaooiada con una anormalidad estructural: reconocibla. (3,6,1,9, 
10) . ". . ''-.; .. -.-.:_·-~ . · .. - ·.· ... : . ,: _.: 

o.Tho111pson ea el Gnico ctue ha ro~or~~d_o· tiall~zCJ~li ~n' lo• .P.2 

~encialea evocados auditivos del tallo. cei:~b·~ál. Y_ ao~·~toiÍenaori~ 
!••• efectuados en 15 pacientes, encon~r~~do anormali~·ad ~h l~n 
PEA en el 53' a nivel del puente y meaenc-ófñlo,. lo ·que ovldenaia 

neurofisio16qicamente, patoloqta del tallo_ cerebral en eata en -

!•rmedad. Unicam~nte en dos paciente• Se encontraron alterad<?• 

loa potenciales aomatoaenaoriale• a nivel talámico, donde tam -

~ién sa han re,,ortado cambios histopatol69icoa· (cuerpos de lncl!! 

.,!i6n). (12) 

Se han descrito anormalidades en estudios .neumoen~éfalo9rá

!icoa y ERG. De éate Último, on un e•tudio do _ae9ui~ienta llfeo

!:.U•do por Beij11rabergen, se demostró qua On algurioa da loa pa • 

~ient11a las alteraciones EEG precedieron a loa ctimbioa_·anat6mi .. 
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~os. estas anormaiidados con~i~t·i~.r~n-.-en __ u~ -ri·t~D. alfa··- de':bájo 

frecuencia y pequefta a111P11tud,: que 'n~·. &~-~'-a·Ccna:p&¡¡ab·.-· ~~-- ot.·r·~·.<t~~·-· 
... '' ,. .. . ' 

.!!.6menoor Y. ~uo PeratHttan' -~i~~~-~-~-~- lo&~:cijoa'Ieatit.b'añ- ab-i'ert.'oa.·· E.!..· 

!:: ::m::ª:.:::::::.:·:::l rala.:.,i~:;¡¡~¡·,~J;lI~:~,:1::0-.,~;::,1''.~f]°cr:-. 
HIS't'OPATDLOGIA .• - 'Al microacopio:,.deciluz.i'~-'.loafdatoa::m.ls ~re 

:- _.,,- :.'_\\~,·: . .-:·:-_:''' ~;~~>~""::!:";'.i-:' i:l.·_--,\~:~ ::-:,;_.--::: - :
.=uentemento encontrados, aunquo;no~pato9nomSriicioa,:iaon iaúmonto"' .. 

- ' .'/~ { :·:-~;é~i/~_:·;.;,-~,;.;-,:• .f~'.ii~.'¿~:::;::;"(".:.7:](4.;~,t::t,i.t'.~'.i:.'.·;;;;:-:-.>:-·· -'_-_, : 
en el' nGmero do núaleoe,·. loa·. cualea'.<.Oatln·.,da•plaaadoaJinternamen 

' ·-:; .::'<;,;_,;,~~~~é;;·í:.ii;;'i'.:o:'.;:;;.:.f~:cY· ;;.'{7'.'.:(/41~i~:·;:q'.:,:'<;.:,;_·,_·:. _ -. 
_!e y tlonon forma do ·•ttochila·· y-',anillOa_• ~·-<:AdamlllÍ; h&Y.'•v4i-1Acio·'--

,:o; ·,, '; :-,; , ·" "\ji.;.: ;;;;4_;'..:{}-~"-~'.~-.::~:·;!~.;i.';~,-,.·0·~.;-:·~\,,_-~,,_:-..:_:;·;-: :::-: --~-. __ : . 
!!.ª• en ol tamaño_ da la fibra~··. flb-roala:y;:a1éruriaa,¡fibraB•-aatln hi:' 

eertro r lada• mi en t:r• s: ~:~;;:::,_~"~~.-~:~,I~.~.;:~:t'.·~:;~:i:t~:~~J},~~~r~:~~{j~i~~~f.\~'.~I'.:'..',- .:· .... -
Atklnson report_a: o~(~,~-" ~-ª:~~dio ;r,ª~-l~aado 'co~,'.:ca~-~~~;·que -te-. 

!!_tan la anfermdad,·_:·que·· 1aa .a1t8'r8cio-nea ·eatructuZ.ala•"m&a'- ~otá ·-
- ". .. -- . - . " ' -· :- : _.. . 

Y -4~Í~~aéÍs~ '_y- p~olife-
~aoi6n do loa elam8ntoa ftArcotubUlarea. Estos hallac9oa aori co~ 

!!.ai:ablea a loa -'encontrados ·an · la Di atrofia Miot6nica y la Hioto

!!.ta inducida pnr drogan. Loa cambios mitocondrialoa fueron sim! 

!•rea a laa altaracionns inoapoolficaa viat4B en numerosas miop~ 

~tas qua incluyan n la diotrofia tipo Duchonne 1 Miopattnn Qculo

~es y alquna• do laB llamadas Miopattas Hitocondrialas. Bas,nd2 

~a on loe datos bloqutmicoe y morfoléqicos observados en el mod~ 

!º caprino, ol autor propone que en la miotonta, un defecto en 

la membrana os ol rospon&ahl~ do la "alteración en la homeoata -

.!!.111 c&lcico intracelular", O'UO produce la caractert•tic:a contra!:_ 

~ién prolongada d~l mUaculn después de la despolnrizaci6n. Eote 



rtef.ecto incluirt~ el ·.aumenta:de la rtermlutbil¡.d~d d~l sarcolema 

v mem~ranaia aarcotUb.Ul~Z.e~' 81-- cálc;;10~-:.:,:~~á·Z.ma1id'áde~·- 'raitocondria-. . ·--· ,, . . , . r· 

.!.ªª -- secundarias .. ·a: ~x-ce8ó_ -"de_-~ C_~_iCic~\"y:_::t;:n.,~-r~a~~eata :pro10ngada de 

.1 •. •l::~h::·:::::.,~1~g~fJ~'.~¡~f :~,~tt14~~-¿1:!;i;:::~·::l::::~ .•.• 
el&ctri~a rep-atiit1Vá,; baaada' en-un·a diaminució~_-d~ la '.conductan-

!tla al cloro~· . D~R~~~ _.h·~-:~··~-~.~:~,~"~~~·~-~::~:J::-~:~·~:~~¡~· --~~~~~:ra~le· para la 

mlotonta·, haaado· en un aú·m~nt.O· d1(-l~ '. ~'ér~~~biiidad ;~i calcio, Ba 
: -' ;->-"• 'i' .. c--' 

poaihle, ·que la deapOlarizilC_ión-·· rii~é'tit-iv&·- del:- 8arcol011111. debida 

a una diaminucic'Sn en la permeabilidad al_··~J.·~·~o·, a-e~ tnÍlu~ncia.da 
por al calcio. (4A) 

CO~PL~CACtO~P.S .- g9 importante recalc4r una serie de ai ~ 

!uacionea, desdo el !?Unto' do vlata Obstétrico, en el caao de laa 

mujorea, ~ Aneat6aico, para ambos aexoa, que pueden praaentarae 

en o.atoa .naclente.11, 

Re ha vlato oue durante al embarazo lna pacientes surren un 

deterioro imnortante, con exacerbación de la mlopatta (aumente 

do ln miotonta, do la debilidad y doaqaata muscular), siendo mSs 

evidente a partir del sexto Y a~ptimo moa do 9oatación, con not~ 

.!!la me,Cz::ta dura rito el rtuot"ro.C.lo • El. aumente on la conc:antra .. 
• .¡ ' 

".!::16n a&i'ica d.e l'rcryoateron4, pueda aor r-oariono,,.ble de i:;ate doto .. · 

~Joro; y'n. ~u• éat~ h~rmoria ~t'octa. al riotanclal de nie?ftbrtina y loa 

ril\o"'eJ.'ao d~ b?t~slO, 1,0a '!UO ~11roceri ser i=~Órt·.ntos rn el ronóm.! 

·~c. lft,i0t5J\i-cQ ~-
I;Aa pi'i·ncipalos complic11ciones sott. ~ 
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11.ntopartO t abortO ospontlneo (so deb'e evitar ol' rejJoso' p11ra 

tratar las ho111ori-a9iaa d'el primor· trimestre, ya auO 1Q in~ct!· 

.!.idad contr.ib·u~o al .~etario.ro. de la fun~ión· Jnu'acular)./ polih! 

!!ramnioa_· (6at~.:31radispone _a un trabajo 'de ·parto 'pr~ma·tu~-º~.'. i

n~roia uterina y hemorragia poatparto), trabajo de parto·pre

~aturo' y presan'tación !1&1vica; 

Parto t o'l.- primor periodo (deuda el inicio ·del trabajo da par

!º ~asta la dilataci6n del córvix) usualmente eatS prolongado 

pudinndo com.nllcarso por el ofocto ~o anestésicos y analgési-

=.Os recihidoo por la madre1 el segundo pertoao· (desdo la dil!, 

iaci6n complota hasta el nacimiento del niílo) so comrllca por 

la ,.,ohro aoiotancia voluntaria debido a la aovar.a debilidad 

muscular, cuando éstn ~ortodo es muy pro1onqado hay sutrlmien 

!º fotAl ó muerte del producto1 el torcer per{odn (deudo el 

nn.cimiento hasta la expulsión de ln plnconta) f:z:iocuontomonte 

80 COttlf'lÍCft por la incapacidad del <ltoro para contraerse nor',. 

.l!almonto, lo ·quo rosulta en homorra9ia {la inercin uterina 

responde exitosamente a la oxitoclnal, 

Poatriarto 1 homorraqiao !1Dr ~ton111· utorina, !'Órdida, do la con~ 

. ',gioncin y/o muni-:tn rioJ:I efecto socundftrio n la adminiatt:acian 

Adom&a, óstos .n('.cientoa ostlin aujotos P un 41.lto pieaqo d0 

com!llicaciorioa ·cua~do ~an,uie:r:-cn do m~noju a.n~atóeieo~~ Ea iinpor" 

!_antQ r:i:uo o~. 1\nr.ttton:l~J.ogO ~Ul"P mn.nojo n óntoa enfermos ten.9a. ax", 

!?,t1rionc!:il. y. ~Ón~C'i·mi·erito do la_ •lisfunción or9$ni:ca y respuest~ 
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da éstos a las drcqaa aplicadaa. 

En loa recién nacldoa y me~orea de dos añoa, la anestesia 

do elocclón os la caudal cuando la clrugla oa··de"abdomen, ·perin!,_'·· 
. ' . ' . . 

!!. 6 da miembro• p6lv1coa Caiempro y cuañd.o.: no se requiera da ª!. 

~eaiva relajación muacular). En 6atoa paciariteS aa induce con 

una mtnima concentración de halotano, la naceaaria park insertar 

una '9~ja en al can41 raqutdeo. Si Gnicamente ea usara halotano, 

so requerirla una mayor cantidad y una admlniotración mSa prolon-

~ada para poder intubar, poro &ato haca al paciente m(a propenao 

a cursar durante al postoperatorio con •temblores•, loa que ae 

han asociado con el desarrollo do crisis miot6nicaa, adem'• do 

qua el uso continuado do halotano puede provocar nlteracionoe on 

la conducci6n y/o dascomponsac16n cardiaca. 

En la mujer, cuando se requiere do analqosia durante ol par-

!º• a• prefiero local, para evitar peligros de depreai6n r@apira

!Dria en la madre y ol niño. Cl m&todo máa satisfactorio, ea la 

aneate•ia parar:urvical combinada con bloquoo del pudendo. Cuando 

•• requiore do operación ceaároa, os más aoqura la aneatoaia lo-

~al por infiltraci6n directa, qua la anoatoaia qeneral •superri-

Sial•, Be debon uvitar drogan quo depriman la respiración, laa 

cuales aon fatales también•para el producto, Se prefieren anea-

!&sico• locales con anillo Gator (como la procalna, 2-cloroproc! ~~ 

!na ó tetraca1na) quo loe tipos do las amidas (lidocalna, mopic~ 

!na y priloc(l.1na), va que loa primeroa aon metabolizadoa':'·.¡,n ol 

plasma y placenta por lo qua hay poco paso ó transferencia al f~ 



P:D muy dit:tcil ·.ol manejo: ~e'. listos: PacieTitoa con aneato'sia 

general.·',_ Los '.d~a .. ~J:~hl~m.aá __ l~·trlianost&aicoa -.-mls impo.rt~ntes 
son el mantener una .;,.~nti·1·~~16~"·~:d·e~U~~~a -\;·i'~·~·, cotí-trolar laa· a. 

. -- • . - - '.·,-·' ,-. ' i 

rritmiaa cai-dlac&a. .· AtC.UtloB ;.-naci8ntéa-: '~~anon-dOn ari _ Ú.n~ ;_.forma a

norm&l a la, auéOitiilcoli-Pa'· (r~l&:!a.'ntD :~~~cUlar, d~-.p"olari~antel, 

en luCJar de nroduoir ··una· -nái-lliafii · t.l-lcii!a"; · Pu.edeil i>rovocar una. 
•' -·· . - ... -~·, . 

contracci6h. t>er&iatente Oue , .. incl~va. a. 10. 'inG•cUloa: d •. i·~ o·ared 

tor&cica, lo oue hace imrooaibla.la i~tub~~i6~-·6.v8htil.eici6n. (A--. 

fortunadamanta, la duraciSn de éat11 os· 81- mismo tiemno _de- ac. 

,c16n del medicamento, tras 6 ·cuatro- minutos v .no·amenaza la. vida 

del _9aciente,· al éste .ha aido pre-oxlqenadOl. La raapuoato a 

loa rel.ajantou musculares no-deatiolarlza.ntea, es 'normal, aunque 

los Medicamentos que an usan para revertir su efecto, p~r ejem.~ 

~lo la neootiqmina, puedan proci~itar la mioto~la. 

Muchoo do líatoa pacientes muestran una aenaitlvidad aumenta 

da A la dopraalón ronpiratoria secundaria al uno dq barbitúrieoo, 

narc6tieos, dinzo~am, v ya que éstos ~acientea pueden tanor alto 

.l:'.ftda la ventilación ll conaocueneia de una atrofia 6 mioton1n del 

diar.rn9ma ~ do loa músculos accoaorioa ~o la reariraci6n, las 

droqna que indueon der>rosión central puedan eauoar una hipovon.ti 

!ación severa ó a~noa, por lo quo éstas droqas deben sor uaadna 

con mucho cuidado como pre~~edic~mentoa 6 en al ~orlado poatope-

.z:atorio, cua.ndo no so dispone dn vent:ilaei6n moc&nieA. 

"P.a común c-:uo on óstos entornos haya af'oecién c!tt tipo conduC 

.~ivo on el miocardio, y la anostoaia y estimulación quirilrgict1 

puoden aqrl!var cualquier problo1nn [lr.:....:exiat:onte por aumento dol, 
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tono vaqal ó. al provocar una hipoxia._paaajera del sistema condus_ 

stvo. nurante ta an~·Stea1a: eati a·~m~-n-tad~---:1.;aena1t1v1d~d del 

miocardio a las cateco1a"in1na:S, _-p'-?~· lo,(iue. ri~;reqÚie.re de manito-

,teo cuidadoso. -_-: .. -: -· · ·.-;. 

El '.'Jerlodo poatoperat~rio ·:~.,,·_~eli~roa'~:~-;-- ~·eauiere de cuida-

!º· La principal Co~P11~-~~6·~-: !1~--.t-~P~.~~-t~ri. e8 la ralla & in•,!!_ 

!,iciencla reapirator~a, a:ue._ puede requer1.r-de ventilaci6n mecSn! 

S,& por un periodo prolonqado, El_anest&aico residual, bloqueo 

neuroauacular 6 medicación analgéaica, pueden resultar en hipO -

~•ntilaci6n. A consecuencia de la debilidad de loa m4aculoa to-

!,lcicoa, ~ar:tn~eoa y lartnge_oa, loa pacientes tienen diaminutdo 

el re'.lejo de la toa, lo o,ue los hace propen•o• a acumular •ecr.!. 

~ion••• f.avorece la broncoaapiraci6n y loa hace vulnerables a 

hronconeuftontas y atelectaaias~ 

En loa pacientea a los oue ae lea dá aneateaia general, el 

tuho traoueal deberá permanecer hasta que se hallan disipado to-

!o• loa er.ecto• del anestésico, el reciente tenqa fuerza para t2 

~er ~ no ae re~uleran qrandos dosis de narc6ticoa para aliviar 

eJ. dolor, On blonueo reqional !)Ostaneatéaico, puede obviar la 

neceaidad del uso de narcóticos, Después de extubar, so deber& 

inetituir tempranamente fisioterapia, y con la primera indica ~ 

~i6n de diticultad en el •anejo de secreciones 6 hipoventllaci6n 

•• debarl reintuhar al ~aciente' Las infeccione• sa deberán 1 ~ 

!entiticar tem~ranamente y tratar en forma viqoroaa, 

La aneeteaia general con éter-dietil 1 a pesar de sus propi.!. 

!•d•• relajantes musculare•t no prttviene la mlotonla, IqualaenP 



!e sucede con la ane•teaia reqional. 6 bloque· de la ·placa_111otora 

terminal. La infiltraci6n local· ~~1 mGacÚlo es afai:tiva en red!!_ 

.!:_ir .1--.espaa1110; .·~ei=o ~~::·d~·.\:.-~'~¡--~r limitado en procesos extensos. 

Una temperatura· .. ~~-¡~·; de'i:·~·~~~·~·t.~ '. ~~ .·op~:r:~cio ea, reduce la aevo- · 

~idad de".- la 11llotO~{~ ;.~:;a-~,"-~~-~-1~·~~cia · d~ .. "tem lores• que pueden 

preci!;titar __ 1-a 111.i-~~~:~~-·~'.·r .: ~-ci< e·x.i'B~e. rep~~te a 9un~ de colineStGr.!. 

~a atipica.en el plasma 6 b&ja·aCtividad enz m&tica en los pa -

"iient9S 'coñ- _aioto"i\·1·a-~ 

Preo~eratoriamente, a éstos paciente• •r lea deber& hacor 

una evaluación cardiaca, incluyendo 111onitora~ ffalter. ya que las 

anormalidades cardiaca• pueden ser interaite tea 1 Se deben idan 

!!ficar inf.eccionea ~ulmonarea, dar terapia ulmonar y ejercicios 

r••!"iratorioa y efectuar !'ruabas roapiratoriaa. (32,JJ,34 149) 

1 

~PA~AMIF.NTO .- No existe tratamiento para la debilidad e 
1 

hi)'otrof.ia. Son varioa loa aqante11 rerortadlo• por al9unoa auto-

res co~o exitosos ~n el tratamiento de la aiotonta. Todos estos 

1 tienen la nro!'iedad de estabilizar la meabra

1

na celular muscular 

nlterando las concentraciones de iones intra. y extracelul·area 6 

••• alqGn •••cto Haicoouh•ico directo, P.n+• htos •• oncuen -

~ran la Carhamaze~ina, Difenilhidantolna, ntaopiramida, Procatna, 

Jlrocaina111oida, f?ulnina, ('\ulnidina, ACTH y EsJeroidea~ La ·auaen -

~ia de ehctos neurot6xicoe irrevoreib\ .. v I• lorqo pluo hace 

a la CarbaP\azenina f'IJ nri•er fltad1ca11lento de ¡•lección. (2 1 56,57) 

~amaoll ro~orta mejorta en loa atnto•a de treo paciente• 

al acortar el tiempo de relajación, deapu&a do la administrac16n 
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de Dantrium, pero al mismo tiemt"O hubo- reducción- .en_ 1a:. pote_ncia 

muacular por lo a:ue 'reaulta incongrue_nt8 el uso ·4~-.iíate medica .. 

.e.anta. c5s) 
G.Orndahl tia determinado la coné.entre'c4.6n .de· sel_en~o, aneo!!. 

,Srando l.o• valores mis hajoa en loa pii~leR't'1111a'. ~C.n · afecc16n da 111!. . 
!:,Or qrado, lo ~ue ae9Gn il hace parecer que el· aat·anio eatl de 

alquna manera, aunque no desde el punto de vista etiol6qico, re .. 

!•clonado a la enfermedad. El reporta ragraai6n y/o majarla de~ 

,2U&a de nueve moaea de tratamiento con selenio en ·cuatro pacten-

!,•• 1 loa cual ea todav1a estin bajo estudio. (53 1 54) 

Sahemoa qua áatoa paciente• por la debilidad muscular y se~ 

s.undario desequilibrio muscular desarrollan contractura•, uaual

~enta proqreaivaa, hasta el grado da ~erder la capacidad do dea~ 

hular y limitar el uao de las extremidades &U!'eriores, Es por 

eao ~ue deade ol .nunto do vista de Rohahilitaci6n el tratamiento 

ea ••encialmente ea~oc1tlco del Blatema m.Gsculo .. eaquelótico~ E~ 

.!• trata"iento es alntom&tico y eutarS diriqido hacia los atnto~ 

~·• y hallazqoa de dolor, contracturaa, debilidad, defo"rm.idad y 

ext•n•i6n de la caoacidad tunciona1• 

f,09 rtrinCi!'&les objetivos Bon 1 

11 r.ata~lecer un nlan do Rehabilitación de •"cuerdo a la va.lora .. 

~l6n del paciente, 

21 ~antener las actividades de la vida "di·aria· y daam.bulaci6n ol 

mayor tiempo ~oaibla, 

31 1.nticlpación de complicacionea y dea~rrollo da" un programa de 

prevenci6n. 
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4) Consejo y anovo a la familia y al ~aciente. 

51 Asiatonci11. al paciente con el fin de llevar una virla lo más 

T,a 1111~1.e111entución da óst.os ohjotivna se llovarli a cab.o ut.!, 

!lzan<\O divors1111 modnlirtadns terapéuticas, ortoaia, aparatos de 

aaiatnncla, etc.. ":'odo ésto variará c'epondiondo do· al. ol pacie!!. 

so "" ari.hu>.atorio. está confinado 11. una silla de ruedas 6 ea to-

.ta~.111ento denondionte. 

r.oa finea noraoquidoa con las dil'orontoa Í:\odalidadoa tara,,. 

n.éuticaa son reducir el dolor, prevflnir ó reducir el desarrollo 

c'o contr:tcturaa, aumentar· ta potencia muscular y mantener la fun, 

,E.ián el ma'yor. tieAna··-_naaibla, Esto se P'!ede llevar a cabo con !. 

1arcicio9 de estiramiento de loa mGaculoa contracturadoa y fort!, 

!•ciando loa músculos dóbilaa. El mantener la nllnedción dol 

cuerpo· y auo -aeqmantoa v evitar las contr11ctur11R son vilnlea Pª'"' 

~a •antener la doambulación. Se puede aolicar calor para diemi

~uir el dolor on caso de ~uo exista, y ~rincipalmente on conjun~ 

,!¡,a con loa estiramientos, r.n cuanto al pror¡rnma do ejercicios 

de r.ortalecimiento, la.a Gltimas inveatiqacioneo refieran que ea ... 
so• deben iniclnrno en las etapan temnrana• ~e la enfermedad. 

cuando ta do~eneraciDn ~o las tihras muaculnrea y debilidad son 

mtnl"'ªª• ~ so ilehe onf'atizar con ejercicio11· "sub•m.!iximos"• (74, 

7Sl 

J,aa orteaia 011tlin indicai:taa para reposo ó aoporte de múacu 00 

.!o• dehllitac!os, prevención -dq .'cont_r~ct_ur·aa, ·ftatohilidad articu .. 

!nr, alineaclún corporal ·y-~ejor1á fun~ional, .Los aparatos de 



OllJBTIVOS or.r .. TJ\ATl\HIP.~'1:0 RE;Ql\BIJ.¡ITl\TORl:O' 

11 Mi\N'l'Rt.IP.R L1tS Anvn y nRA"1nur.ACION 
P.1o. MAYOA 'l'XP. ... Pn PORJ:RJ,Y,. 

,1 0"'111\PnOLLO nP.! uu ['~OGPJ\MA DP. t"RE .. 
YF.NcxnN nP. co~PLtcActnNER. 

11 CONRJ!:JO y 11.rnvn AL PACJF.ll~E y su 
FJ\HILtA. 

"1) J\f'IJS'l'Ff.ICIA Ar, PACIF."1't'2 PARA LOGR-'R 
r.LF.VAR: ""'" VIOA r.o HAf'I CF.RCAf'A A 
LA HOP.HALIDAD. 

'l'ERAPl:A 
FIRl'CA 

TERAPIA 
OCUPACl'ONAL 

ORTESIS 

APARATOS 
D& 

ASIS'l'&HCIA 

CALOR 
EJERCICIOS DE ESTIRAHIENTO 
EJERCICIOS DE PORTALECIHIENTO 

PREVENIR COHTRACTUJH\S 
ESTARII.tZAR ARTICULACIONES 
l\LIUEAR SEGHEllTOS 
MEJORAR FUllCIOH 

Hl\UTENER AOVJI 



aaiat11ncia aon ·para ·mante'ner: la movilidad y laa AOVH ·e incluyen. 

ailla•. de ruedas, aparato a de aaiatancla do1116sticoa y adapta.cio...: 

ne• en _laÍI ·prend.9.a de vestir. (76.78,.79) 

En loa caso• a&.a avanzados y severos aa la dahar&n dar: ina

_!rucclon•• a1 ·ramiliar sohre. al l!'lanejo de paciente ·4~ cu~todi~, 

que inclu~e movllizacionea en la cama, .vestido, hiqiene, tGcni-

~as de·alimantaclén, princiralmenta. 

El manejo inte~ral del 9acienta requiera de atenci6n en loo 

aspectos !'•icoaooial, ~Ua incluyo a la ramilla _tambi,n, y·educa~ 

;ional. se daba d4r apoyo palcol6t.jlco a la !a.milla. y al pacien-

' .!:_o para tratar de avitar en lo posible la altoración do la diná-

' eica familiar y ru~tura de las rn1aoionea lntorperaonalea, ade-

e'• de dar&~ ccnaejo do tipo genético, pl11.nl!icación !antlliar, 

·instruccl6n y explicnc16n do loa procedimientos quo puedan reta_!. 

!ar ln pérdida funcional y aconaejar sobro madld11J1 quo puodnn 

oravonir 6 zninitrii::ar las aomplicaclonoa.· (77,B1,fJ2 1 B3) 

CURSO .- La onf.ormadad uaunlmonto proqronn hnatn la muerte 

l!ohldo a af'ecci6n bulbar, .ineuticiencla cn.rdlaca 6 rú11umon1a por 

aay>irac16n, óato en la sexta década c\e lA vida mlia trecuentomen .. 

_!D • f4~) 
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; ~·' 

t"ISTqOPIA to'IO"l'ONlCA NEOMATAL O CDHCOEHITA 

Y.a.te .sln"_rome_ f'ué raconoc,ido :nor Vaniar an .1960 •. En. su va-

-~!ante da la._niñez so ha _descr'ito G~icaJ11enté para un tipo Autoa2_ 

~~co -~-omin~n~e. ·(·~~--,47) ., _.;-' 
.. , . - ' ,,"' 

.-: _F.ft- el. __ ~4~ ·de .l_os casos .la madre es --.la_ ~f9,ct&dá." frecuenta -

!!ente en fo~ma lcive 6 ,euhcl1nica, .de .ÍnÍtnera, ouo: en el. 60\ de los 

.. caaos ol d~agn_6atico ,os hecho en la. _madre _despu&s--de identificar 

la ·an~erfuídad neOnatal. Laa mujel=ea afectadaa··paracen producir 

mlis descendencia oue loa homhres, !)ero Jaa diferencias en !erti-

!,i~ad son inauficiontea para ex~licar ostoa hallaz9oa. 

flarper, n_uien ha hoch<) numerosas inveati911cionea sobre ol 

tema, nrorione ouo ln. he rancio do la Dl•tro.~ la Miotónica Con9énl-

.!:_a oa •1'n611lala", ~4 ouo ni lo herencia autoaómica dominante, ni 

otro modo de herencia ~endeliana pueden ~ar st aoloe explicar la 

"retJonl".oronte Jirop,orcl6n da pacientes en qulene• la madre ea el 

uadre atectado. n11r~er propone oue la forma conqi'inita de esta 

onfer~edad resulta do una combinación de ractorea ambientolea ill 

srauterinoa con ~1 q~ne autoa6mico dominante (esto en el caso de 

la rorma t!~lca du ln onformedad) • 

P:ntre las evidenclaa nuo r.,vorocen LA acción de tactorea l!!, 

!rauterlnoa riiaternoa oetin I· 11 la olevodi. incidencia de pie o

~ulno1 hldramnloa ~ reducción de "ovJmlentos ~atales, oue auqie~ 

~·~u~ inicio ~renatal~ la nevoridad de la hlpotonta v otro• at~ 

!_o•a• e• usualmente mayor en loa pri~erou d1aa de nacido, con 

auh••cuant• mejor!a durante 14 pri~ora década 1 h~at~ ~ue ~pare " 
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!:,Cn la 111!0ton1a y otras caractor!stlcaa de la !or11ti\ adulta, el 

retraso mental, cuando ent& presente, aparece desde el nacimien 

!_o, si no es ouo ante o r el cuadro cl1nico de s1ntomao aevorou al 

nacimiento con mojorta subsecuente, es compatible con la transf~ 

~ancla ~aaiva do un factor quo actGa •tn Gtero" y contrasta con 

algunas otras enfermedades do inicio prenatal como la enferme -

!!ad de Werdning-lloffmann. 21 La ev.idencia 9enética -que l'avoroce 

el ~actor ambiental materno os _la notable preponderancia de ca --

~os en los que la madre es lo afectada, ademSa do que no so ha 

rfl.qiotrado un caso definido' da·· ntieva nuta.ción 0 31 La ·ausencia 

do afocci6n en el padre,· aun·q~o notable, no ea absoluta' y óat.O 

ae~ala la importancia dn examinar más cercanámento loa_ caaoa con 

ésto. cnractart.atica •. La· Ccinfi'rriia'ci6n tin111l da la· ex latencia· de. 

un .f.actor materno a&lo puede p~o~e~lr de au ldentif1Cnci6n prec! 

!.ª• (35 1 46,47 1 5~) 

A.,.J.McComa•. y colaboradorot1, postulan a.ue· en ~•ta onferl\o .. 

~ad, ha! un retraso an· la inervación da loa ·m1111·eu1·on eaquetéti -

··coa durante el :daaarrollo fetal y que esto on los .ea3oa m&a ox .. 

~~etno=s, _ea rnaponaable de la débilldad aevora '111 al'quno• niños 

al n"'-clt11lonto, r.a major1ft subsecuento en eaou casos, ea debida 

a un11 continuac16n del procaoo de inervación ~n 1.ia prlmero.11 an .. 

mnnaa doa~uéa del nanimlonto. A poaar de la continuación del m~ 

c,aniamo de inervación dentro del riartodo nl'onntal, muchoa múacu .. 

1oa: '!racasar&n en com!Jle~ar ··u total co1.,r.ilemonto de unidades lllO .. 

ioraa, cuando al proceso eatS eventualmente torminado, ésto ea 

responsable de la reducción en el número da un!dado• mataras oB 
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aorvndno en _niños ma~orea y adultos. No obstante, ·Ya que ~a ca

,!i total ~obl"ción do axonea motores se habr¡n extendido h-acia 

·· - .. 01·111Gaculo- durante el ·dé8arro1·1ó~ ~ aiinnpre 'existe 1i. p'as.ibii~dad- · 

de aue alquno• do loa axones "inactivos• "ostableca~.&.n~ temPoral .. 

~ente, conexiono• sinápticaa e!octivaa con fibras mUacularas. 

Eato avento e• res!lonsablo ~a lea tluctuacionos en el nG111aro de 

uni~adea motoras ~ amplitud de la onda H observada en unD mino " 

!,1a do loa paclontos. (1) 

Se ha raconoc:ido recientomente a ·ésta ·antormod~d cOmo. una· 

causa importante do hipotonta y anormalidadoa con9,nitae en ol 

~ortodo noona tal, ( 45) 

La !arma neonatal do Data enfermedad 011 muy dremlltica,, ~on. 

eovoroa prohelmas roupiratorlos, apnea al nacimiento y Con M8j~~ 

fta natural 111 el hobú aobrovivo. flS) 

Loa atntomns m&s f.racuontoa son r 

.. hit>otonla/debilidad muscular 9enaralizada 

- di~lojin facial, 9toaia 

- dificultAd ~ara succionar, deglutir, expectorar 

~ malformaciones cong,nitas 

.. rotrnao naicomotar· '!! del lon9tiaje 

.. def.icinncia nantal, 

Rs irrinortanto t\acet! nota.r a;ue ea la hinotonta, más .. -que la. 

miotontn, la c.:ira.ctartattca nZ.i.nc1,,a1· (aunquO electromiogrli~ica .. 

!!!,ente so ha ~a..,ostro.do áata: l1lt1m8.· n los ciñco 'dta"a do nncidO>, •i 
quo laa c11taratao, otr~ caractor1•tica do la ·torm\l nduJ.ta. 1 est&n 

nueentes, 



Lns complicacioncu más frecuentes, rolacior\11.dás con· los s1!! 

- Proble-.nas respiratorios del tipo insuficiencia respiratoria, 

que ~uode estar condlcionada por la edad 9ostacional ó por la 

administración de aneotGsicos durante el trrt.bajo de· parto' neu-

~anta (secundaria o broncoaspiración). 

- Problemas de all~entaclón (frecuentemente re~uleren de,alimon-

1ación por sonda) 

- p.ta\f..,rmacionos conQénitns, r¡uo pueden atribuirse a 111 afecta -

Sión muscular: hipotonta qonorali:ada, talipes eq~ino varo, me

!,atnrso varo, pie cnvo varo, artroqrifoDiD, cifooscoliosis, l,º!. 

~osis, microqnatia, ~alada.r alto, asimetr1a facial,_ho~nia._in .. 

2,Uinnl, cri_ntorauidon, luxnci6n conqé_nita de- la_· ~~de~o·, ·-~atr~ .. 

hinmo, hornia hintal, t.ort1colls. y otra• ~o a't.~ibULbl~a a ia 

afecci6n muscula1· ' defe.:toa c:t.rdiacoa, hidrocefalia, anp~ati

!:_ic!ad, blanuno dol conducto la9rinla1; hidra'nofrolli1a", catarata 

coni:iénita. 

En rolnci6n n la daflciencia mental, narpor retlero que ea

!ª ~aroce aer estñtica y eatai proaente dosde Al nacimiento, 

_ouos, 'en au eotudio de .79_ J>ACientes, no hubo unn correlacii5n do .. 

!lnida entro la ocurrencia do problemas reupiru~orlon y una con .. 

,!.ecuefit-.o anox1n. en el _nartod.o de racién nacldo. F:l xn pro-medio 

pa~a ao:uello11 caaos nuo curso.ron eon ln1n1ficienciDi re•!;J.iratorla 

fué de Jif> y para loa auo no tuvi~ron ésta de 65, 14071 

Los e1ntomaa t'recucntemento mejoran n l.as 11cmanau 6 meaos 

dl't vida, poro on la ni~O?. ~Ba tardt~ y odoloscencin, se hacen a~ 
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~arentos las caracterlaticaa de la forma adulta, Ón_parti~ular 

la miotonta, 

La biopsia da músculos muestra prominent11~-, &reas ,foafzi:taaa !. 
.r=,icla positiva aaocindaa con hi~otrofia de f~braa _tl~o .l: y' cOn _·ñú-:· 

~loo central, dntoa ·auo casi son patoqnom6nicoa dé· la forma :irira·~· 

!,11 d~ ta enfermedad. (34) 

Se han reportado estudios normales de velocidad d8 conduc ~ 

s.t6n' en un bebé de cinco dlas de nacido y cambios eloctromioqrá ~ 

' !icoa caractertaticoa en éato mismo paciente, 9or lo que loa aute 

i.ea en.,atlzan la im:i:iortancia da realizar este estudio on loa neo .. 

~atoa, para diferenciar óate atndrome da otros con loa que puedo 

conl.undirae, ya aoa con s1ndr0moa nuo también presentan miotonla, 

como la ,..ioton1a Conqónita, Parálisis PeriOdlca Hi~okalOzr1ica y 

Dlatroria Oataocondromuscular, ó con enfermedades que no tienen 

miotonla tJero rs{ hiootontn severa y diplo:lia racial, como la Hipo 

~anta Conq&nita Aeniqna, Miopat{aa Con96nitaa y stndrome de H8o -· 

~iua. (45l 

Chassevent ha cncontr11do en niños cañ Piatrofia Hiotónicn, 

adelgaza•iento imnortante del arco posterior de \as costillas, ~ 

_yidenciado :ca<'liol6qica'll'ento, eat~bleci'en1tO c;!:Ul!I é•tA hipopl'9.sia. 

es •ecun<'lari~ 11 la hi·riotOnta ':! 'i',usenai·a de contracci'Ón de los 

lflGscuJ,os tnterccist~.\oa durante la. v'ida intr~uterinll~ conclufa 

que la ~~•••nci~ de éste detecto costal aaoct•do a hipotont~ Y 
l,ia~unci6n rea1:1iJ:1at9rla en nif\011 11 térnii,Po, de peso riormal, ·au" 

![iere ~uei-te•ente Diatrotin.. ttlot61'\ica; (44l 

El pronóaticO do Vida nAra lOn niiioa C!UU sobrevivan· el per! 
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~do neonatal ea bueno. Es_ importante a~oneejar a loa padrea, i!!. 

!!,e~endientemente del t.uturo del niñoO en cuanto a la docisi6n de 

~ar maniobras de resucitación en loa'primeroe d1aa de'vida. 
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