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RESUMEN

La distrofia mioténica del adulto (DMA), es una
rara afeccién neuroenddcrina degenerativa, autoso-
mica dominante, caracterizada principalmente por
miotonia y debilidad muscular. Su infrecuente aso-
ciacion con el embarazo por el hipogonadismo que
generalmente acompafa, agrava su cuadro clinico
ademas de complicar el curso gestacional por la pre-
sencia de polihidrmanios, partos prematuros, hemo-
rragias en el post parto, entre otras. La diversidad de
organos y sistemas que afectan, amerita la interven-
cion de otras especialidades a fin de obtener un buen
resultado perinatal. Presentamos el caso clinico de
una gestante con antecedentes familiares y clinica
actual de DMA y distrofia miotonica congénita diag-
nosticada prenatalmente, en el que se recurrio a la
formacion de un equipo multidisciplinario tanto para
su manejo clinico, obstétrico, del diagnostico prena-
tal y desenlace final.

Palabras claves: distrofia miotonica del adulto,
embarazo, manejo multidisciplinario, diagnostico
prenatal.

SUMMARY

Myotonic Dystrophy adult form (MDA) is a rare
neuroendocrine degenerative disease of genetic ori-
gin with autosomal dominant inheritance. Its main
characteristics are myotonic dystrophy and muscu-
lar weakness. MDA is infrequently associated with
pregnancy, since patients often have hypogonadism.
Pregnancy is often aggravated with the presence of
hydramnios and other common complications are;
premature birth and post partum haemorrhages. This
disease affects a number of different organs and sys-
tems, for that reason it deserves the formation of a
multidisciplinary team to attend this group of pa-
tients. We present the case of a pregnant woman with
a positive family history and the clinical character-
istics of MDA, with the prenatal diagnosis and the
suspicion of congenital Myotonic Dystrophy in her
offspring. We created a multidisciplinary team for
the clinical and obstetric management of the mother
and her child to try and improve the final outcome.

Key words: Myotonic Distrophy, pregnancy,
multidisciplinary management, prenatal diagnosis.
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INTRODUCCION

La distrofia mioténica es una rara enfermedad
neuroendocrina degenerativa. Descrita por Steinert
en 1990, es la distrofia muscular del adulto (DMA)
mas comun, cuya incidencia oscila en 13,5 por cada

100.000 nacidos vivos'.

Se trasmite siguiendo un patrén autosémico do-
minante con penetrabilidad casi completa y grado
de expresividad variable, siendo el gen responsable
(miotonina protein kinansa) localizado en la region
q13.3 del brazo largo del cromosoma 19 y caracteri-
zado por el aumento en el nimero de tripletes CTG
(citosina-timina-guanina) en 3" de su region no codi-

ficante?. Afecta de igual manera a ambos sexos'.

La gravedad clinica se relaciona estrechamente
con el tamafo de la secuencia de copias de estos tri-
pletes, cuanto mayor es su nimero mayor gravedad.
En la poblacion normal se encuentran entre 5-27 co-
pias, portadores sanos pero transmisores de la enfer-
medad con 27-50 y manifiestan sintomas clinicos a
partir de las 50 copias, reportandose varios miles en
la forma mas grave, la distrofia miotdnica congénita
(DMC)*.

La DMA se presenta en general, luego de la pu-
bertad con miotonia, expresada por la contraccion
sostenida y prolongada de los musculos tras una per-
cusion o estimulacion eléctrica, en especial en manos
y lengua, por lo que es tipico su diagnostico al estre-
char la mano del afectado y comprobar que no puede
soltarla luego'.

Con posterioridad se instaura un cuadro de atrofia
y debilidad muscular distal en los miembros, ademas
de la musculatura palatina, faringea y lingual produ-
ciendo disartria, voz nasal y dificultad para la deglu-
cion respectivamente. Afecta también el elevador de
los parpados provocando ptosis palpebral y el mase-
tero, causando adelgazamiento de la mitad inferior de
la cara que junto a la calvicie, habitualmente frontal

en los hombres y parcial en las mujeres, determinan

una facie tipica de “cara enjuta™.

Con la evoluciéon de la enfermedad también se
puede producir afeccion de la musculatura proximal
y del tronco confindndo a una silla de ruedas luego
de 15 a 20 anos de inicio de la enfermedad, asi como
debilidad del diafragma y de los musculos intercosta-
les llevando a un cuadro de insuficiencia respiratoria
con disminucion de la ventilacién que se traduce en

bronquiectasias e infecciones bronquiales®.

Otras de las manifestaciones como trastornos
cardiacos de conducciéon (bloqueos cardiacos de
grado variable), cataratas subcapsulares posterio-
res, deterioro intelectual, hipersomnia, atrofia gona-
dal, disfunciones tiroideas, resistencia a la insulina
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o alteraciones en el transito intestinal, pueden estar

presentes®, asi como complicaciones anestésicas e
hipertermia maligna'.

Su diagnéstico es fundamentalmente clinico pero
algunas veces es necesario recurrir al electromiogra-
ma o bien a la biopsia muscular®.

Si bien es poco frecuente su asociacion con el em-
barazo por el hipogonodasimo que puede acompafiar
al cuadro, la gestacion causa deterioro del estado cli-
nico con exacerbacion de la sintomatologia en espe-
cial la debilidad y miotonia, volviendo a mejorar en

el puerperio’, asi como puede conducir a complica-
ciones en el embarazo (aborto, polihidrmanios, parto

prematuro, hemorragias puerperales, entre otras)®.
El diagnostico prenatal, obligado al ser una en-
tidad que en el 50% de la descendencia de los en-
fermos resultard afecto, se puede realizar mediante
la obtencion de células fetales por amniocentesis o
biopsia corial, determinando el nimero de copias de
tripletes™!® y proporcionar un consejo genético a la
pareja ante la posibilidad de solicitar la interrupcion
voluntaria del embarazo, en virtud de la gravedad de

la DMC!!, cuando la legislacién lo permita.

La diversidad de o6rganos y sistemas que afectan
la DMA y en especial cuando se produce el embara-
70, amerita la intervencion de otras especialidades a
fin de obtener un buen resultado perinatal. Presenta-
mos el caso clinico de una gestante con antecedentes
familiares y clinica actual de DMA con DMC diag-
nosticada prenatalmente, en el que se recurrio a la
formacion de un equipo multidisciplinario tanto para
su manejo clinico, obstétrico, del diagnostico prena-
tal y desenlace final.

CASO CLINICO

Primigesta de 24 afios de edad con DMA desde
hace 8 afios, con antecedentes familiares expuestos
en la figura 1. Clinicamente presenta bradipsiquia,
hipersomnolencia, miopatia en manos y mandibula,
debilidad en manos, dificultad para iniciar la de am-
bulacién, disfagia y calvice parcial. El examen fisico
revela pares craneales normales salvo cierta atrofia
de musculos maseteros, extremidades con disminu-
cion de la fuerza distal para la dorsifelxion de ambos
pies (4+/5), marcada dificultad para caminar sobre
los talones, fenomeno miotdnico en manos y reflejos
rotulianos abolidos distalmente.

A la 16* semana de gestacion se realiza amnio-
centesis, cariotipo 46 XX, con rendimiento de la ex-
traccion de ADN de los amniocitos escaso, sin po-
sibilidad de amplificacion de PCR informativa (una
unica banda dentro del rango de la normalidad). Se
informa a la pareja de los resultados obtenidos.




Ala 20 semana no se objetivan anomalias estruc-
turales en la ecografia de diagndstico prenatal. 327
semana en visita rutinaria, la madre refiere disminu-
cion subjetiva de los movimientos fetales. La ecogra-
fia revela ILA de 28 cm (polihidramnios), escasa mo-
vilidad fetal, facie inexpresiva con la comisura de los
labios superiores hacia abajo (en acento circunflejo o
boca en tridngulo) (figura 2), extremidades inferiores
en hiperextension (figura 3), pie equino varo con des-
viacion cubital del primer dedo de ambos pies y CIR
tipo II con flujometria Doppler normal. En controles
ecograficos posteriores hasta la finalizacion de la ges-
tacion se confirman estos hallazgos, acompafiados en
periodos de bruscos movimientos fetales a modo de
sacudidas y en otros de hipomotilidad intensa.

Las exploraciones llevadas a cabo a lo largo del
embarazo para determinar la verdadera afectacion

implicaron el aporte de varios especialistas para su
realizacion, interpretacion y correcta evaluacion: eco-
cardiograma, dilatacion ligera de cavidades derechas;
electromiograma, descargas miotOnicas persistentes;
hormonas tiroideas, dentro del rango de la normalidad,
estudio oftalmolédgico, no aprecia cataratas ni favos-
clerosis; enzimas cardiacas, en el rango de la norma-
lidad; exploracion funcional respiratoria, resistencia
de las vias aéreas ligeramente aumentadas y discreta
pérdida de unidades alveolares para el intercambio y
presiones respiratorias estaticas maximas disminuidas
por pérdida de fuerza en la musculatura respiratoria. A
lo largo del embarazo se objetiva aumento de la sinto-
matologia que impide progresivamente la deambula-
cidn en especial en el tercer trimestre.

A la 37% semana debido a la gran debilidad de los
musculos abdominales, se decide en colaboracion
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Figura 1: Arbol genealdgico. Padre con DMA, falleci6 a los 42 afios por insuficien-
cia respiratoria; madre sana; dos hermanos no afectados, uno fallecié en accidente
de transito; una hermana con DMA y hijo vivo de 4 afios con DMC; esposo sano.

No cosanguinidad.
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Figura 2: Ecografia tridimensional, 32 semanas de gestacion, facie inexpre-
siva, labio superior en acento circunflejo que revelan la debilidad de los mus-

culos de la cara.
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Figura 3: Izquierda: ecografia tridimensional, 32 semanas de gestacion en la
que se observa hiperextension del pie izquierdo. Derecha: aspecto del mismo

pie al nacimiento.

con los servicios de pediatria, neurologia y anestesia
finalizar la gestacion mediante cesarea electiva con
bloqueo intradural. Nace una nifa de 2.500g, Apgar
3/7. Ph umbilical 7,30. Intervencion satisfactoria y
sin complicaciones, resaltando como hallazgo in-
traoperatorio de interés cordon umbilical corto. Puer-
perio con evolucion favorable y progresiva mejoria
del cuadro clinico.

El neonato con diagnéstico de DMC presentd
como datos clinicos hipotonia intensa, pie equino-
varo, ventriculomegalia cerebral, hipotonia pulmo-
nar que precisé de respiracion asistida prolongada y
elevacion de las cupulas diafragmaticas.

DISCUSION

El presente caso de DMA ilustra su clésico inicio
en la adolescencia, la tipica sintomatologia de mioto-
nia y debilidad principalmente y su relacion con los
antecedentes familiares puesto %ue no se ha demos-
trado ninguna mutacién nueva'?. De igual manera,
observamos en el curso del embarazo exacerbacion
de sus sintomas y posterior mejoria en el puerperio,
datos que se corresponden con lo reportado por otros
autores’.

La necesidad de formacioén de un equipo multi-
disciplinario se pone de manifiesto al considerarlo
gestacion de alto riesgo obstétrico, con posibilidad
de descompensacion cardiaca causada por una car-
diomiopatia subclinica, fallos respiratorios por la
exacerbacion de la debilidad muscular tanto del dia-
fragma como de los musculos intercostales', reque-
rimientos de evaluaciones neurologicas periodicas,
mayor riego en los procedimientos anestésicos, asi
como necesidad de una asistencia perinatal calificada
por la alta morbilidad y gravedad neonatal ante la

posible DMC.

Entre las complicaciones en el embarazo debe-
mos mencionar el aumento en la tasa de abortos, des-
prendimiento prematuro de la placenta normoincerta,
partos prematuros, disdinamias, ruptura prematura
de membranas, presentaciones anémalas, asi como
el polihidrmanios, este ultimo debido a la imposibi-
lidad de deglutir liquido amniotico por parte del feto
por la afeccién muscular imperante®.

Para el diagndstico prenatal de DMC hemos re-
currido a la amniocentesis pero desafortunadamen-
te el rendimiento de los amniocitos fue escaso, pero
sospechamos su presencia guiandonos en los datos
clinicos de hipomotilidad fetal y ecograficos, poli-
hidramnios, labios superiores en forma de signo
circunflejo, pie equino-varo, hiperextension de los
miembros y desviacion cubital del primer dedo de
ambos pies, datos confirmados posteriormente al na-
cimiento y todos ellos reportados por diversos auto-
res'®"7. Ademas pueden objetivarse ecograficamen-
te hidrops fetal no inmune, postura anormal de las
manos y boca en tienda de campaiia'®°.

Por otra parte, cualquiera de las tres fases del parto
pueden estar afectadas, por alteracion del miometrio
que provocaria contracciones irregulares y lenta pro-
gresion en la dilatacion cervical, corregido mediante
la administracion de oxitocina o bien por incontinen-
cia funcional provocar un desenlace excesivamente
rapido’®. La asistencia del periodo expulsivo suele
inducir un parto instrumental por la reduccion de la
capacidad tanto de la musculatura miometrial como
abdominal y finalmente destacar la posibilidad de
hemorragias puerperales o bien retencion placentaria
por acretismo?’.

La eleccion tanto del momento como de la via
de finalizacion de la gestacion debe ser considerada
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desde el punto de vista obstétrico y clinico, ideal-
mente previo consenso entre el medico ginecologo
- obstetra, neurdlogo y pediatra, asi como la decision
del tipo de anestesia a ser utilizada debe ser discuti-
da detalladamente entre todos los profesionales junto
al anestesista, debido a la afectacion multisitémica
de esta patologia, que inducen a considerar la posi-
bilidad de mayores complicaciones durante el acto
quirargico (sobre todo retencion de secreciones por
reduccion de las presiones respiratorias) asi como en
el post-operatorio (atelectasias y bronconeumonias
por aspiracion).

En tal sentido, la cesarea es la via elegida la ma-
yoria de las veces debido a las anomalias en las pre-
sentaciones asi como a la probable disfuncion de la
contractilidad" y la combinacion de técnicas espina-
les y epidurales la escogida como soporte anestésico
en vista de que esta contraindicado la anestesia gene-
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