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REPORTE BREVE

Hipotonia en el recién nacido por distrofia miotonica

Hypotonia in the newborn caused by myotonic dystrophy

Dra. Estela Morales Peralta

Centro Nacional de Genética Médica. La Habana, Cuba.

Se reporta un paciente masculino que ingreso6 a los 20 dias de nacido por hipotonia.
Producto del primer embarazo de una pareja en que ambos tenian 26 afios, nacioé por
cesarea, a las 42 semanas de gestacion, con peso de 3 000 g, talla de 50 cm,
circunferencia cefélica 36,5 cm y Apgar 6-8.

Habia ingresado previamente en Neonatologia por distrés respiratorio. Entre los
signos clinicos de interés se recogen: hipotonia, pies varos, criptorquidia bilateral,
reflejos de Moro y Babinsky pobres, y llanto y succién débiles. En estudio
cromosoémico realizado por técnica GTG se le hallaron 22 metafases 46, XY (cariotipo
normal). Se neg6 antecedentes de interés, y en exploracion fisica a la madre, se
encontro que, al estrecharle la mano, tiene una relajacion lenta (miotonia). Con el
diagnodstico presuntivo de distrofia miotdnica de Steinert, en madre e hijo, se remite
el caso a Neurologia.

La distrofia mioténica de Steinert, o distrofia mioténica de tipo 1 (DM1) es la distrofia
muscular mas comun en el adulto, pero en su forma neonatal es particularmente
severa. Se trata de una enfermedad autosdmica dominante. Este patron de herencia
se caracteriza porque existen afectados en cada generacion de una familia, que tienen
probabilidad del 50 % de tener un hijo (de cualquier sexo) con la misma condicién, y
uno de los padres del paciente, de modo general, esta afectado también.*?

La edad de aparicion de la DM1 es variable. Clasicamente se conoce por estar
asociada al fendbmeno de anticipacion, definido -cuando se ha heredado de la madre
en las sucesivas generaciones- como mas grave y de inicio mas temprano. Se ha
descrito entre los hijos de las madres afectadas, la forma congénita, cuyas
manifestaciones clinicas incluyen: hipotonia, costillas finas, pie varo equino, dificultad
respiratoria y frecuentemente se reconoce en la historia obstétrica, movimientos
fetales débiles y oligohidramnios. En ocasiones, la madre, que trasmite la
enfermedad, no se refiere como enferma, porque aun no son evidentes en ella las
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manifestaciones clinicas como la atrofia muscular y las cataratas, pero a través de la
exploracion clinica puede ponerse en evidencia la presencia de fenédmeno mioténico
gue permite sospechar el diagnostico.!:3

Desde hace pocos afios se sabe que la presencia de anticipacion en los descendientes
de las mujeres afectadas con DM1 es debido a las caracteristicas de la mutacion
genética causal, que pertenece al grupo de las llamadas mutaciones dinamicas o por
expresion de tripletes.:?

En el locus 19913.2-13.3 del genoma humano yace el gen DMPK, que codifica para la
sintesis de la proteina quinasa de la distrofia mioténica. En su estructura este gen
tiene una secuencia de repeticiones del triplete citosina-timina-guanina (CTG) en la
region 3', y es uno de los sitios inestables del genoma humano. En los individuos
normales tales repeticiones oscilan entre 5 y 30, mientras los pacientes con DM1
tienen mas de 50. A mayor expresion -o niumero de tripletes repetitivos CTG- mayor
sera la severidad clinica que presenta el paciente, teniendo los severamente afectados
mas de 2 000 copias de tripletes CTG.'2

Se ha descrito que entre las madres con esta enfermedad y sus hijos mas
severamente afectados con la forma congénita, existe una amplificacion
intergeneracional; esto es, que el niumero de repeticiones de triplete CTG es mayor en
los hijos, mientras que en los casos que la trasmision de la enfermedad es a través de
los padres, el alelo se trasmite inalterable. Esta diferencia, en funciéon del sexo del
progenitor del que ha sido heredada la enfermedad, se denomina impronta gendémica,
y se ha observado en otras enfermedades como en el sindrome fragil X y la
enfermedad de Kennedy.?%4

Para el diagnéstico de DM1 es imprescindible, como en todas las enfermedades, la
identificacion de sus signos clinicos. Al ser una enfermedad hereditaria autosémica
dominante, su evaluacion clinica no se limita a una persona, sino, a través de este
caso indice, a toda la familia.

El estudio de un recién nacido hipotdnico es uno de los retos de la practica médica.
Cuando se valora un neonato hipotdnico no debe dejarse de incluir entre las hipétesis
diagndsticas la posibilidad de la distrofia mioténica congénita y examinar también a la
madre.5®

Es importante en estos casos el diagndstico certero para el tratamiento de los
afectados (el recién nacido y su madre), pero ademas como se trata de una
enfermedad autos6mica dominante tener en cuenta que el riesgo de recurrencia es de
alta magnitud (50 %). Por tanto, el afectado con esta enfermedad, debe asistir a la
reproducciéon conociendo el peligro de tener descendencia afectada.”
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