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CASO CLINICO

Sindrome de Steinert neonatal:
distrofia miotonica tipo 1 congenita

Dres. Jorge Arturo Avifia Fierro !, Daniel Alejandro Herndndez Avifia 2

Resumen

Summary

El sindrome de Steinert neonatal es una forma severa
de distrofia mioténica, caracterizado por hipotonia
muscular, dificultades para la alimentacion y debilidad
de los musculos respiratorios, presentes desde el
nacimiento; se hereda en forma autosémica dominante
y esta causada por la mutacion de un gen llamado
proteinquinasa de distrofia mioténica (DMPK)
localizado a nivel cromosémico 19q locus 13.2, con
expansion repetitiva especifica de trinucléotidos
citosina-timina-guanina (CTG).

Este es un caso de distrofia mioténica congénita en
una recién nacida con hipotonia neonatal severa,
diplejia facial, problema para la alimentacién, dificultad
respiratoria y paralisis diafragmatica que requirio
asistencia ventilatoria con desenlace fatal por
insuficiencia respiratoria y muerte al mes de edad.
Caso ilustrativo de recién nacido hipoténico donde se
enfatizan los criterios clinicos de sindrome Steinert a

edad neonatal y su diagndstico diferencial.

DISTROFIA MIOTONICA-congénito
HIPOTONIA MUSCULAR
RECIEN NACIDO

Palabras clave:

Neonatal Steinert syndrome is a severe form of
myotonic dystrophy, characterized by neonatal muscle
hypotonia, feeding difficulties and respiratory muscle
weakness. All of them are present since birth; it is
inherited as an autosomal dominant trait. It is caused
by a mutation in a gene called myotonic dystrophy
protein kinase (DMPK) located at chromosome 19q
locus 13.2, with a specific repeat expansion of
cytosine-thymine-guanine (CTG) trinucleotides. A case
of congenital myotonic dystrophy in a female newborn
with severe neonatal hypotonia, facial diplegia,
respiratory and feeding difficulties and diaphragmatic
paralysis is presented. She required respiratory
assistance with final death from respiratory failure
when she was one month old.

This is an illustrative case of an infant with neonatal
hypotonia. The main clinical signs of Steinert syndrome
at neonatal age and the differential diagnosis are
presented.

MYOTONIC DYSTROPHY-congenital
MUSCLE HYPOTONIA
INFANT, NEWBORN
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Introduccion

El sindrome de Steinert neonatal o distrofia mioténica
congénita es un raro padecimiento hereditario autoso-
mico dominante trasmitido por via materna; el recién
nacido afectado manifiesta debilidad, hipotonia, facies
miopatica, problemas respiratorios y dificultad para la
alimentacion, ademas suele tener pie equino V. La pri-
mera descripcion clinica detallada la realizé hace 100
aflos en 1909 Steinert, tres aflos después Curschmann
delined las manifestaciones neurologicas. Anterior-
mente se llamaba enfermedad de Steinert, de la cual se
conoce la causa, pero se ignora la fisiopatologia, siendo
asi que la denominacion correcta es sindrome de Stei-
nert ?. La afeccién neonatal la reportd Bell en 1972;
tiene distribucion mundial con incidencia de 1/100.000
recién nacidos vivos, con mortalidad elevada cercana al
50% . La causa que determin6 Stratton en 1993 es un
incremento del numero de trinucléotidos tipo CTG (ci-
tosina-timina-guanina), por alteracion de una region no
codificante en el brazo corto del cromosoma 19, locus
13.2 afectando al gen DMPK (myotonic dystrophy pro-
tein kinase) con expresion principalmente en musculo
cardiaco y sistema musculo-esquelético . La secuen-
cia de estos tripletes en el sujeto normal varia de 5 a 30
reiteraciones, los pacientes con este tipo de distrofia tie-
nen repeticiones expandidas por arriba de 2.000.

Caso clinico

Recién nacida producto de segunda gestacion a término
que curs6 sin complicaciones, obtenida por cesarea a
causa de polihidramnios; Apgar 7,8; peso al nacimiento
2.700 g, talla 48 cm; padres jovenes de 20 afios de edad
ambos, matrimonio no consanguineo, un hermano de
dos afios, todos aparentemente sanos. Permanecié hos-
pitalizado en el periodo neonatal por sufrir severa difi-
cultad para succion y deglucion que impedian la ali-
mentacion, requiriendo nutriciéon por sonda nasogastri-
ca, ademads tenia importantes manifestaciones de difi-
cultad respiratoria y periodos de apnea, necesitando
asistencia ventilatoria mecéanica con respirador.

A la exploracion fisica se encontro hipotonia y debi-
lidad generalizada, muy escaso tono y fuerza muscular,
craneo dolicocéfalo, cuello débil sin control de la cabeza
por falta de tono flexor, pabellones auriculares grandes
con antehélix prominante, menton caido en retrognatia
por hipotonia de maseteros (figura 1). Cara alargada
inexpresiva por diplejia facial, telecanto ocular, ojos en-
treabiertos con incapacidad de oclusion completa; meji-
llas alargadas, nariz ancha, filtrum plano, boca abierta
en forma triangular con labio superior delgado en tienda
de campaiia por comisuras laterales descendentes; pala-
dar alto ojival, micrognatia (figura 2). Torax plano lon-
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Figura 1. Hipotonia, dolicocefalia, antehélix auricular
prominente, microretrognatia.

e

gilineo con pared costal retraida, disminucion de ruidos
respiratorios en ambos campos pulmonares, area cardia-
ca con arritmia, taquicardia y soplo sistolico grado II/TV
en localizacion paraesternal izquierda alta. Extremida-
des con artrogriposis moderada, superiores flexionadas,
inferiores hipotoénicas con reflejos osteotendinosos dis-
minuidos; contractura de cadera, rodillas y tobillos, ar-
trogriposis moderada, displasia de cadera bilateral, pie
equino varo izquierdo.

Laboratorio: biometria hematica sin alteraciones,
gasometria y electrolitos en niveles normales; quimica
sanguinea: glucosa 70 mg/dL, urea 22 mg/dL, creatinina
0,5 mg/dL, amonio 90 llg/dL, creatinquinasa sérica 350
U/L, tamizaje metabolico negativo. Radioldégicamente
se encontro térax en campana, cuerpos costales delga-
dos y finos, silueta cardiaca ovoidea con levantamiento
del 4pex cardiaco por crecimiento de ventriculo dere-
cho, situacion elevada del diafragma y sombra hepatica
incrementada; extremidades superiores mostrando fle-
xi6n moderada de mano sobre antebrazo y brazo en am-
bos lados, y las inferiores con flexion de pierna sobre
muslo, displasia de cadera bilateral (figura 3). El elec-
trocardiograma mostroé ritmo sinusal, frecuencia de 140
por minuto, eje 120°, crecimiento de ventriculo derecho,
y el ecocardiograma con hipertrofia leve del tabique
ventricular sin obstruccion del tracto de salida del ven-
triculo izquierdo, comunicacion interauricular pequeia
tipo foramen oval. La paciente tuvo evolucion desfavo-
rable complicandose con convulsiones tonicoclonicas
generalizada causadas por encefalopatia hipdxico-
isquémica, la tomografia de encéfalo mostré edema ce-
rebral difuso e hipodensidades en corteza cerebral; fi-
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Figura 2. Diplejia facial, telecanto ocular, ojos
entreabiertos, filtrum plano, boca en tienda de
campana.

nalmente present6 arritmia y falla cardiaca congestiva
venosa; murié por falla respiratoria severa al mes de
edad.

Discusion

El enfoque diagnostico de la hipotonia se realizd como
una miopatia congénita, por ser un problema rapidamente
progresivo presente desde el nacimiento, afectando princi-
palmente el sistema muscular y con evolucion prolongada,
se descartd miopatia metabolica (glucogenosis) o citopatia
mitocondrial (encefalomiopatica) por no existir acidosis
metabdlica; tampoco correspondia a miopatia estructural
(miotubular o nemalinica) pues existia niveles altos de
creatinquinasa ®). de las distrofias musculares, se descarta-
ron la forma congénita clasica por deficiencia de merosi-
na, pues no creatinquinasa); el tipo Walker-Warburg (fal-
taba microftalmia y lisencefalia), el tipo japonés de Fuku-
yama (carecia de hipoplasia cerebral) y el tipo finlandés de
Santavuori (no existia microgiria) .

La posibilidad diagnéstica se redujo a distrofia miot6-
nica que es la forma mas frecuente de las distrofias mus-
culares, con una prevalencia de 1/20.000 individuos adul-
tos; se caracteriza por debilidad progresia muscular (dis-
trofia) y espasmos musculares o rigidez con dificultad pa-
ra el relajamiento muscular después de contracciones re-
petidas (miotonia). La afeccion congénita es una enfer-

Figura 3. Térax en campana, costillas delgadas,
elevacion del diafragma, extremidades contracturadas,
displasia bilateral de cadera.

medad sistémica grave que puede afectar ambos sexos, y
se presenta en hijos de madres con distrofia manifiesta o
sutil ; resulta dificil de diagnosticar durante la etapa
neonatal, debiendo constatarse los criterios clinicos de
Wesstrom: hipotonia, facies miopatica, pobre control de
la cabeza, debilidad y atrofia muscular, problemas para la
alimentacion y dificultad respiratoria ®; existen ademas
otros hallazgos complementarios como son: paralisis dia-
fragmatica, costillas delgadas y deformacion esquelética
como pie equino . El caso tenia clinicamente todos los
datos '” y ademas la madre, aunque no mostraba sinto-
matologia de la enfermedad, cuando se le ordenaba abrir
y cerrar el pufio en forma repetida o sacudir las manos
presentaba respuesta fatigada, orientadora de distrofia
miotdnica sublinica. Los padres no permitieron biopsia
muscular de la paciente que hubiera identificado fibras en
anillo con miofilamentos periféricos, nicleos en disposi-
cidn central y masas sarcoplasmicas. Se dio consejo gené-
tico, pues es un problema hereditario que muestra antici-
pacion, que expresard mayor severidad fenotipica en hi-
jos subsecuentes, siendo la posibilidad de recurrencia ma-
yor del 50% en cada nuevo embarazo V.
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