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DISTROFIA MIOTONICA

PRESENTACION DE UN CASO

C. URIBE, L. JOHNSON, J. BUSTAMANTE

La distrofia mioténica es una de las
miopatias mas frecuentes. Sin embargo,
revisando el Indice de la literatura médica
colombiana desde 1890 hasta 1977, no se
encuentran casos publicados por autores
colombianos, hasta el presente.

Se presenta un caso esporadico de dis-
trofia mioténica con sus caracteristicas
clinicas, examenes especiales de laboratorio
y hallazgos electrodiagnésticos. En el es-
tudio genético no encontramos otros casos
en los familiares. Se discuten los diferentes
aspectos de la enfermedad y se llama la
atencion sobre las caracteristicas clinicas
para llegar a un diagnodstico correcto, el
cual debe ser mas frecuente en nuestro
medio de acuerdo a las estadisticas mun-
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diales. Por ultimo se hace una revision de la
literatura.

INTRODUCCION

La distrofia mioténica (DM) llamada
también miotonia distrofica, miotonia
atréfica o enfermedad de Steinert, es una
de las miopatias mas frecuentes. Walton y
Nathrass estiman que la prevalencia es de 1
por 100.000 (citados 1). Es practicamente
siempre hereditaria, pero se han descrito
casos esporadicos. La enfermedad es mas
comun en el sexo masculino, aunque tam-
bién afecta el sexo femenino. El comienzo
de los sintomas es dificil de determinar,
pero generalmente empiezan en la segunda
o tercera décadas de la vida.

La enfermedad se -caracteriza por
miotonia, debilidad y atrofia musculares,
especialmente de los musculos de la caray
cuello, cataratas, calvicie precoz y atrofia
testicular.

El término distrofia mioténica (DM)
fue descrito por primera vez en 1916 por
Rohrer. Se ha dicho que el principe Alejan-
dro Ypsilante, héroe de la liberacion griega
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(1821-1829), y su hermano Demetrio
fueron afectados por esta enfermedad (2),
pues sus rasgos faciales eran compatibles
con distrofia miotdnica, segun se ve en los
retratos y estatuas de la época. Ademas, la
distrofia mioténica también fue diagnos-
ticada en la descendencia de los Ypsilantes.

El curso y las manifestaciones clinicas
de la distrofia miotonica fueron bien des-
critas por Steinert (1909) y Curschmann
(1925), por ésto el epdénimo de enfermedad
de Steinert y Curschmann.

Se han hecho extensas revisiones de la
enfermedad por Klein en 1958 (3), Canghey
y Myrianthopoulos en 1963 (4), Kuhun en
1966 (5) y Tangheroni en 1969 (6); ademas,
la completa revision de Zellweger en
1973 (2).

El objeto de este trabajo es presentar un
caso esporadico de esta interesante y poco
conocida miopatia entre nosotros y al
mismo tiempo, llamar la atencion sobre los
diferentes aspectos clinicos y de labora-
torio.

PRESENTACION DEL CASO

IMP. Hombre de 27 afios de edad quien consulto
por primera vez en abril 26 de 1976, por dificultad
para la marcha, la cual empez6 y empeoro en forma
progresiva desde los 15 afios de edad; ademéas se
quejaba de disfagia para solidos y caida del cabello
frontal.

Antecedentes. Morbidos: accidente de transito a
la edad de 15 aflos con fractura de mandibula. Per-
sonales: es el cuarto de un total de nueve hijos; todos
los demas hermanos estaban sanos. Estudid hasta
primero de bachillerato. Familiares: la abuela mater-
na y dos tias maternas eran diabéticas, la madre murio
en coma diabético.

Examen fisico y neurolégico. Se encontrd
alopecia frontal, cara "aplanada" o "en puifial" y
atrofia de maseteros y de musculos temporales. Ner-
vios craneales: paresia o debilidad facial bilateral;
voz nasal con paresia bilateral del velo del paladar,
debilidad de trapecios y de ambos esternocleidomas-
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toideos. El resto de los nervios craneales se consi-
deraron normales.

Reflejos profundos abolidos; respuesta plantar
flexora; fendmeno miotoénico presente en la eminen-
cia tenar y en la lengua (Figura 1); atrofia testicular
bilateral.

Figura 1, Feno o miotonico en emi, ia tenar,

Tabla 1. Examen muscular.

EXAMEN MUSCULAR | FUERZA ATROFIA
Dcho. Izdo.| Dcho. Izdo,
Elevador frontal 2 2
Orbicular ocular 2 2
Orbicular oral 2 2
Cutaneo del cuello 0 0
Masetero 3 3 ++ ++
Temporal 0 0 |++++ ++++
Lengua 5 5
Flexares de cuello 1 1 +4++ +++
Esternocleidomastoideo ; 1 1 [+4+4+4+ ++++
Extensores de cuello 4 4 + +
Trapecio 1 1| +++ +++
Elevador escapular 4 4 + +
Romboideo
Serrato anterior 4 4 — +
Deltoides 4 4 + +
Supraespinoso 4 4 + +
Infraespinoso 4 4 + +
Pectoral mayor 4 4 + +
Biceps braquial 4 4 + +
Triceps braquial 3 3 ++ ++
Supinador largo 3 3 ++ ++
Extensores de mufieca 4 4 ++ ++
Flexores de mufieca 4 4 + +
Intrinsecos de mano 4 4 + +
Abdominales altos 2 2
Abdominales bajos 3 3
Cuadrado lumbar 4 4
Gliteo mayor 5 5 — =
Gliteo medio 5 5 i o
Cuadriceps 4 4 ++ ++
Flexores de rodilla 4 4 + +
Dorsi-flexores del pie 1 1 +++ +4++
Planti-flexores 2 2 +4+ Fofs
Extensores de artejos 2 3
Flexores de artejos 3 3
FUERZA: 0—» Ausente ATROFIA: + —» Minimo
5= Normal ++ + 4+ —» Maximo
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Examen oftalmolégico: agudeza visual nor-
mal; moderado vicio de refraccion; fondo de ojo
normal. Con la lampara de hendidura se aprecio un
precipitado blanquecino en la cdpsula posterior del
cristalino, en forma bilateral.

Examen muscular (Tabla 1): se encontrd que la
mayor debilidad y atrofia musculares estaban en
esternocleidomastoideos, trapecios, temporales,

Flgura 2. Aspecto del paciente. Obsérvese la atrofia de misculos del
cuello.
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musculos de la cara y musculos distales de miembros
inferiores (Figuras 2y 3).

Estudio genético. Examinamos neurologica-
mente al padre, a la madre, a dos hermanos y a dos
sobrinas del paciente encontrandose a todos nor-
males, sin fendmenos miotdénicos demostrables
(Figura 4).

Figura 3. Atrofia de misculos de la escapula.
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Exdmenes de laboratorio. Conduccion nerviosa
y electromiograma: El estudio de conduccidén ner-
viosa, motora-sensitiva, se practico sobre los nervios
mediano y ciaticopopliteo externo derechos. Para el
efecto se utilizé6 un equipo electromiografico marca
TECA, Modelo TE-4. La velocidad de conduccion
motora calculada para el segmento del antebrazo y la
pierna fue de 54 y 50,7 m/seg, respectivamente
(valores normales: 54-70 para el nervio mediano y
46-60 para el nervio ciaticopopliteo externo). La es-
timulaciéon repetida supramaxima no demostrd
defecto de conduccion a nivel de la placa motora.

El estudio de la conduccion sensitiva se practicod
sobre los nervios mediano (antidromico) y sural
derechos. Se obtuvo una amplitud de 80 microvoltios
(normal: 20-80) y una latencia de 2,9 ms (normal:
2,0-4,0) en el primero; la amplitud obtenida fue de 30
microvoltios (normal: 10-80) con una latencia de 3,1
ms (normal: 2,6-4,4) en el segundo.

Utilizando un electrodo bipolar de aguja y em-
pleando un equipo similar al anterior, se exploraron
los siguientes musculos de hemicuerpo derecho:
tibial anterior, gluteo medio, abductor corto del pul-
gar, infraespinoso, biceps braquial y elevador fron-
tal. Con excepcion del ultimo, en todos se detecto, a
la insercion de la aguja, la presencia de descargas de
alta frecuencia con variacion de amplitud y con el
caracteristico tono musical "mioténico". Al ordenar
la relajaciéon muscular voluntaria se observaron des-
cargas "postespasmos". Con la contraccion volun-
taria minima apareciéo un aumento en la proporciéon
de unidades motoras altamente polifasicas, algunas
de ellas con baja amplitud y corta duracion que
fueron consideradas "miopaticas" (Figuras 5y 6). El
patron de interferencia se consideré normal.

Un estudio similar electrodiagnéstico fue prac-
ticado en el padre y en la madre. Los resultados ob-
tenidos se encontraron dentro de los limites nor-
males.

El electromiograma fue moderadamente anor-
mal en vigilia, por presentar actividad lenta (theta)
en forma generalizada.

El electrocardiograma mostrd un ritmo sinusal
con frecuencia de 90 por minuto. AQRS: 60°; PR:
0,16 seg; QRS: 0,08 seg; QT: 0,36 seg; V5 en VI V2,
V3, RS en V4 qRs en V5 V6, T- en VI. Trazo dentro
de limites normales.

La radiografia de toérax y la silueta cardiaca
fueron normales.

Hematocrito: 45%; hemoglobina 13,7 g%;
sedimentacién: 6 mm en 1 hora; sodio: 145 mEq/L;
potasio: 3,9 mEq/L; calcio: 4,6 mEq/L; magnesio:
3.5mg%. Tiempo deprotrombina: 11 segundos, con-
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trol 11 segundos. Glicemia: en ayunas 65 mg%, dos
horas después de ingerir glucosa 73 mg%. Cito-
quimico de orina: normal; Creatina en orina: 114mg;
volumen de orina en 24 horas: 1.140 ml.

Transaminasas: GOT: 24 UK, GP: 11 UK. T3
RIA: 0,7 ng/ml (normal: 0,75 a 2,3 ng/ml); T4: 3,5
mcg/100 ml (normal 3,8 a 10,5 mcg/100 ml). Mé-
todo de saturacion de Murphy y Pattec. CPK: 96,57
U/L (25°C), (normal: hasta 50 U/L). El paciente
rehuso la biopsia muscular.

.Elguras 5 y 6. EMG caracteristico. Descargas de alta frecuencia con
variacion de amplitud.
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DISCUSION

Se trata de un caso esporadico de dis-
trofia miotdnica, en el cual se notaban las
caracteristicas debilidad, miotonia y atro-
fia musculares.

El predominio de la atrofia en las re-
giones temporales, musculos de la cara, es-
ternocleidomastoideos, cintura escapular y
musculos distales de extremidades es muy
caracteristico de esta enfermedad.

La diplejia facial es la responsable del
aspecto de la cara, la cual ha sido descrita
como cara "en pufal”, "alargada" y
"afilada".

La atrofia de los musculos temporales
produce una expresion triste o lugubre y la
boca se mantiene entreabierta en forma de
V invertida, "boca de tibur6n". Es tam-
bién marcada la atrofia de los musculos es-
ternocleidomastoideos y la nuca se inclina
hacia adelante como si tratara de mantener
su estabilidad.

El compromiso de la musculatura
orofaringea produce disartria, disfagia y
tono nasal en la voz. Ademds se aprecia
regurgitacion nasal y en algunos enfermos
tos muy frecuente y bronquitis a repeti-
cion (7).

La miotonia en la distrofia miotdnica
no es tan marcada como en la enfermedad
de Thomson (miotonia congénita). Esta se
limita a algunos musculos, por ejemplo, los
de las mano y el antebrazo, el orbicular de
los ojos y los musculos orofaringeos y no
representa problema grave para el paciente.
La exposiciéon al frio puede agravar la
miotonia, en cambio, el ejercicio la dis-
minuye. La miotonia se caracteriza por una
lenta contraccion y relajacion musculares.
Si un musculo, por ejemplo el de la emi-
nencia tenar, se golpea con el martillo de
reflejos, el musculo oponente y el aductor
del pulgar se contraen y el dedo permanece
por varios segundos en aducciéon y/o en
oposicion.

Acta Med. Col. Vol. 6N° 1,1981.
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También se puede percutir la lengua
contra un bajalenguas y se observard un
surco marcado en ella (miotonia de per-
cusion). Nuestro paciente presentaba el
clasico fendmeno de miotonia de percusion
en la eminencia tenar.

La miotonia, mas que la debilidad,
puede ser el sintoma de iniciaciéon en los
pacientes con distrofia miotdnica; en un
caso publicado por Dodge y col. (8), fue el
sintoma de iniciacién en los primeros meses
de vida.

La histologia del muasculo muestra
como en otras distrofias musculares,
variaciones en el tamafo de las fibras y
fibrosis del endomisio y el perimisio. La
disposicion de los nucleos del sarcolema,
localizados en forma central en cadenas,
son hallazgos bastante caracteristicos de
la distrofia miotoénica. La histoquimica
muestra que las fibras tipo I son mas
frecuentes que las fibras tipo II. La atrofia
de la fibra tipo I se encuentra en el 50% de
los casos segun Engel y Brooke. Las mi-
tocondrias estan aumentadas en numero y
algunas de ellas contienen gotas de lipidos
(9). Mac Dermont (10) ha sugerido que,
ademas del dafio muscular, en la DM tam-
bién hay un defecto neuronal en la unidén
neuromuscular.

El compromiso del musculo cardiaco es
frecuente y puede detectarse con el elec-
trocardiograma (11). De 195 pacientes con
distrofia miotonica, de la serie de Good-
man (12), 113 mostraban anormalidades
tales como prolongacion del intervalo P-R,
bloqueos de rama izquierda o derecha,
anormalidades del complejo QRS, ele-
vacion del segmento S-T y depresion de la
onda T. La falla cardiaca o el paro car-
diaco con muerte subita pueden ocurrir en
cualquier momento de la enfermedad (13).
Los estudios post-mortem del corazon
revelan atrofia de las fibras miocardicas,
cambios nucleares, vacuolizaciéon del re-
ticulo sarcoplasmico y anormalidades mi-
tocondriales.



28

Se ha descrito desde hace varios afos,
que los pacientes con distrofia miotonica
reaccionan adversamente frente a la anes-
tesia general, produciéndose una depresion
respiratoria a veces fatal. La patogenia de
esta depresion es desconocida y no hay for-
ma de predecir cuales pacientes tienen ries-
gos y cuales no. Debe tenerse especial
cuidado con el tiopental que, segiin Dalal y
col. (14), se debe administrar diluido y en
dosis que no excedan 100mg(15).

Se ha descrito compromiso de Ia
musculatura lisa de varios oOrganos, es-
pecialmente tracto gastrointestinal superior
o inferior, vesicula biliar y aparato urinario
excretor. Goldberg y col. (16), han descrito
hipo y aperistaltismo en la musculatura in-
voluntaria esofagica, produciendo acalasia,
y en el tracto intestinal inferior constipacion
y dilatacion del colon. Algunos pacientes
presentan disuria y retencién urinaria con
vejiga flaccida(17).

Los hallazgos oculares, como cataratas
y opacidad lenticular, son de gran impor-
tancia y se descubren en casi todos los casos
por el examen con lampara de hendidura.
Las cataratas se originan en la mayoria de
los casos en el polo posterior, pero pueden
alcanzar el polo anterior del cristalino.
Nuestro paciente presentaba un precipitado
blanquecino en la capsula posterior del
cristalino.

Es llamativa la asociacion de la dis-
trofia mioténica con trastornos meta-
bolicos y endocrinos (18) tales como
diabetes mellitus, bajo metabolismo basal,
valores subnormales de la excrecion uri-
naria de 17 ceto-esteroides, insuficiencia
paratiroidea y cifras altas de potasio san-
guineo. Este puede ser importante para al-
gunos autores en la fisiopatogenia de los
trastornos miotdnicos; sin embargo, no
puede ser considerado significativo ya que
en las diversas series estudiadas no han sido
hallazgos constantes.

El hipogonadismo es el trastorno en-
docrino mas importante; la infertilidad
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masculina es frecuente. Los cambios
microscopicos son similares a los del sin-
drome de Klinefelter, pero se diferencian en
que, en la DM, los hombres son cromatina
sexual negativos y tienen complemento
sexual cromosémico normal.

Las mujeres con DM tienen, con fre-
cuencia trastornos menstruales consistentes
en hiper o hipomenorrea. Los estudios de
funcién tiroidea han dado resultados nor-
males.

Es llamativo el hecho de que en nuestro
paciente haya claros antecedentes de
diabetes mellitus en la linea materna. Esta
relacion fue descrita hace algin tiempo (18)
y estd de acuerdo con los hallazgos de Her-
nandez y Martinez (19), quienes encon-
traron en el estudio de cuatro familias
mejicanas con DM formas incompletas de
la enfermedad en los padres de los pacien-
tes manifestada por catarata o diabetes en
dos o tres generaciones anteriores.

Varios investigadores han encontrado
disminucion de la IgG (20, 21) debido a un
catabolismo exagerado. Estudios maés re-
cientes muestran que la IgM y, en menor
grado, la IgA de algunos pacientes con DM
se encuentran también disminuidas (22).

Las enzimas séricas creatin-fosfo-
quinasa (CPK), transaminasas glutamico-
oxaloacético (GOT), dehidrogenasa lac-
tica (LDH) y aldolasa, son normales en la
mayoria de los casos. Sin embargo, Fowlery
Pearson (23) han descrito moderada ele-
vacion de la CPK en casos raros. Es de notar
que en nuestro paciente esta enzima estaba
moderadamente elevada.

Desde el punto de vista genético, en los
comienzos del siglo, Hoffman (1900) y
Steinert (1909), habian reconocido el
caracter familiar de la enfermedad y su
transmision directa en generaciones su-
cesivas. Este hecho y el analisis estadistico
de un amplio grupo de geneologias han
permitido concluir que la enfermedad se
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transmite por un gene dominante auto-
sémico.

Se ha observado en la enfermedad la
"anticipacion", que consiste en su apa-
ricion a edades mas tempranas en gene-
raciones sucesivas, con diferencias hasta de
23 afos. Este fendomeno ha recibido ex-
plicaciones hipotéticas, no aceptadas ge-
neralmente y es aun negado por algunos
investigadores (4). La mayoria de los casos
aparecen entre los 20 y los 30 afios; es rara
su aparicion por encima de los 45 afios y se
ha descrito también en la infancia (8).

La expresividad de la enfermedad es
variable, mientras que en algunos por-
tadores del gene se presenta el cuadro
clasico de la atrofia muscular, el fenomeno
miotonico, las cataratas, la calvicie frontal,
la atrofia testicular, etc., en otros solamen-
te se presentan algunas manifestaciones. La
mas comun y constante de éstas parece ser
la opacidad del cristalino, la cual esta
presente en mas del 90% de los casos en
distintas series y en varias geneologias; es la
unica manifestacion indicadora del gene.
La atrofia testicular se observa en un 50 a
80% de los hombres y los trastornos mens-
truales en un 50% de las mujeres.

Lamentablemente no fue posible prac-
ticar el examen con lampara de hendidura a
todos los familiares de nuestro paciente.
Queda la posibilidad, en nuestro caso, de
que la diabetes sea una manifestacion de la
presencia del gene.

La incidencia de mentalidad subnormal
en la DM es alta. Esta varia entre el 20 y
70% (3, 24) y en algunas series es mas alta
que en cualquier otro tipo de miopatia. El
retardo del desarrollo psicomotor en la in-
fancia a veces es la primera manifestacion
de la enfermedad, asociado o no a trastor-
nos del comportamiento.

Los estudios post-mortem no revelan
alteraciones especificas del sistema ner-
vioso central. Rosman y Rebeiz (25), en
1967, estudiaron el cerebro de cuatro
pacientes con DM; tres de ellos, que habian

Acta Med. Col. Vol. 6N° 1,1981.

29

sido retardados mentales, revelaron anor-
malidades cerebrales tales como paquigiria,
anormalidades en la configuracion de los
I6bulos frontales y occipitales, pobre la-
minaciéon de las capas corticales con al-
gunas heterotopias en la sustancia blanca;
el cerebro del cuarto paciente no mostrd
anormalidades cerebrales. Refsum (26), en
1967, notd una progresiva dilatacion del
sistema ventricular en la neumoencefa-
lografia de un paciente con DM.

Se han encontrado también anorma-
lidades electroencefalograficas en cerca del
50% de los casos (27), consistentes en len-
tificacion del ritmo de fondo y, menos
frecuentemente, anormalidades focales y
actividad espicular. Debemos anotar que
nuestro paciente presentaba anormalidades
discretas en el electroencefalograma, con-
sistentes en ondas lentas generalizadas.

El estudio electromiografico es de par-
ticular importancia en el diagnostico de es-
ta enfermedad (28, 29). Se observan trenes
prolongados de potenciales al mover el
electrodo de aguja, al percutir la masa
muscular y ain con la contracciéon volun-
taria. Su frecuencia es de 10 a 150/seg y la
amplitud y duracion variables, originando
un sonido musical comparado al de un
avion bombardero buscando el blanco de
ataque.

El mecanismo de esta respuesta se
atribuye a la actividad repetida de fibras
musculares aisladas o en grupos, no ne-
cesariamente limitada al territorio de una
sola unidad motora, actuando como una
contraccion quimica independiente de las
fibras musculares inicialmente excitadas
(30). El bloqueo nervioso local con pro-
caina no altera la respuesta miotdni-
ca, confirmando asi su origen en la fibra
muscular (31).

El caracter distrofico de esta enfer-
medad se refleja en la presencia de uni-
dades motoras polifasicas de baja amplitud
y corta duracidn.
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El fenémeno conocido como "descarga
post-espasmo" (30) se refiere a descargas
de unidades motoras mas grandes seguidas
de unidades motoras de corta duracidn,
después de la relajacion muscular volun-
taria. Lo anterior se atribuye a la hiperex-
citabilidad de los husos musculares.

Lambert y Beckett estudiaron el efecto
de varias drogas sobre la respuesta mio-
ténica encontrando que la epinefrina in-
yectada en una arteria tiende a disminuirla
(similar al efecto del ejercicio). La procai-
na y la quinina la disminuyen ligeramente;
la norepinefrina y la D-tubocurarina no la
afectan.

La miotonia, sin el caracter distrofico,
también se encuentra en otras entidades
clinicas (32-34): miotonia congénita, para-
miotonia congénita, miotonia condrodis-
trofica y paralisis periddica asociada a
hiperpotasemia.

Buchtal y Rosenfalk describieron, en
1962 (35), la "pseudomiotonia" refirién-
dose al fendmeno miotonico presente en la
polimiositis, la glicogenosis y la atrofia
muscular espinal. El término "pseudo-
miotonia" también se ha aplicado a la con-
traccion y la relajaciéon musculares lentas
en el hipotiroidismo; sin embargo, el ejer-
cicio no la mejora y el electromiograma no
demuestra las descargas miotdnicas ya
anotadas.

El diagnéstico diferencial de la DM
debe hacerse con otras miopatias y con
otras miotonias. En cuanto a las miopatias
que pueden confundirse figuran la distrofia
muscular facioscapulohumeral (DMFH) o
distrofia de Ladouzy-Dejerine y la distrofia
muscular oculofaringea (DOF). Ambas son
autosomicos dominantes.

La oftalmoplejia externa se presenta
mas acentuada en la distrofia oculofarin-
gea que en la DM. En la distrofia facios-
capulohumeral la disartria compromete
aisladamente las consonantes labiales y es
menos severa que en la DM. La distrofia
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oculofaringea presenta un compromiso de
musculos proximales de la cintura esca-
pular; al igual que la facioscapulohumeral;
en cambio, la DM compromete mas la
musculatura distal de las extremidades. En
casos avanzados, en la facioscapulohu-
meral, se presenta hiperlordosis, la cual es
rara en la DM. La "marcha de pato" que
puede presentarse en la distrofia muscular
facioscapulohumeral, a diferencia de la
"marcha en steppage" que se presenta en
la DM debido al pie caido, también sirve
para diferenciarla.

La miastenia gravis puede confundirse
con la DM, pero la fatiga muscular con el
gjercicio que se presenta en la miastenia
gravis y la respuesta a las drogas anti-
colinesterasicas, la diferencia. Ademas,
debemos tener en cuenta que la miotonia
no se encuentra en la DMFH, en la DOF ni
en la miastenia gravis, en cambio, es
elemento importante en la DM.

La diferenciacién de la DM con otras
miotonias es mas dificil que con otras
miopatias; sin embargo, debe diferenciarse
con la miotonia congénita o enfermedad de
Thomson debido a que en ésta hay ausencia
de cataratas, de atrofia testicular y no es
progresiva.

También hay que diferenciarla de la
paramiotonia congénita (Eulenburg) la
cual se caracteriza por miotonia agravada
por el frio, debilidad episddica y herencia
autosomica dominante. La miotonia y la
debilidad en la paramiotonia congénita
empiezan en la primera infancia, no son
progresivas y no se acompafan de atrofia
muscular. Magee (33) ha recalcado en esta
entidad la incidencia de miotonia para-
dojica, es decir, miotonia que se agrava en
lugar de mejorar con el ejercicio. La
miotonia se presenta a cualquier tempe-
ratura, pero mas rapidamente y con menor
esfuerzo, cuando el paciente se expone al
frio. La paramiotonia congénita se carac-
teriza también por debilidad flaccida
episddica de los musculos de la cintura pél-
vica y la escapular.
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La paralisis periodica por hiperpota-
semia o adinamia episddica hereditaria,
presenta también fendémeno mioténico en
la lengua y en la eminencia tenar, ade-
mas de ataques o periodos de debilidad
muscular en muslos, pantorrillas, brazos
y cuello, dificultad para deglutir y toser.
Clasicamente, los ataques se presentan
durante el reposo después de un periodo de
esfuerzo fisico y no hay relacion con la in-
gestion de comidas ricas en hidratos de car-
bono como ocurre con la paralisis pe-
riodica hipopotasémica. La exposicién al
frio puede aumentar la miotonia y la de-
bilidad.

Varios autores (36, 37), han sugerido
que la paramiotonia congénita y la paralisis
periodica familiar hiperpotasémica son la
misma enfermedad. La debilidad episddica
es similar en ambos procesos. Sin embargo,
la precipitacion de debilidad muscular por
una prueba de sobrecarga de cloruro de
potasio no ha sido constante en la para-
miotonia congénita.

Ademas, la miotonia paraddjica parece
ser una caracteristica propia de la para-
miotonia congénita. La ausencia de una
anomalia metabodlica bien definida en la
paramiotonia congénita o en la paralisis
periodica familiar hiperpotasémica impide
la confirmacion de una naturaleza idéntica
en estas enfermedades.

La miotonia condrodistrofica o sin-
drome de Schwartz-Jampel (citados 38)
también presenta fendémeno miotdnico
generalizado, hipertrofia muscular, corta
estatura y anomalias de los huesos consis-
tentes en condrodistrofia. Es transmitida
como rasgo autosomico recesivo. Su di-
ferenciacion con la DM es facil por la
presencia de estos rasgos clinicos carac-
teristicos.

El pronéstico de la DM es tan variable
como su curso. Aunque se ha dicho que los
pacientes generalmente quedan reducidos
a silla de ruedas 15 6 20 afios después del
comienzo de la enfermedad, se ha visto
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pacientes que permanecen ambulatorios
hasta por 30 o méas afios. El promedio de
vida es mas corto que para la poblacién
general, debido a complicaciones car-
diorrespiratorias. Los trastornos del com-
portamiento pueden ser serios en algunos
casos. Se ha visto pacientes en los cuales no
existe incapacidad fisica grande, pero
llevan una vida muy poco productivay una
existencia mas o menos vegetativa.

En cuanto al tratamiento, no hay nin-
guno que detenga el progreso de la enfer-
medad. Hay algunas drogas que afectan la
permeabilidad de la membrana muscular y
tienen efecto favorable en la miotonia, la
cual rara vez es tan marcada que necesite
tratamiento.

Tales drogas son la procainamida, la
quinina, los esteroides y la difenilhidan-
toina (39). La procainamida, en dosis de 1
a 4 g diarios, tiene el efecto mas benéfico y
la difenilhidantoina, en dosis de 200 a 400
mg diarios para adultos, ha dado buenos
resultados.

Ademas, la difenilhidantoina es menos
téxica que la procainamida, la cual pro-
duce efectos colaterales tales como insom-
nio, nduseas, debilidad muscular y agra-
nulocitosis.

SUMMARY

Myotonic  dystrophy, also called
myotonia atrophica or Steinert's disease, is
one of the most common myopathies.
However, there is not any reported case in
the Colombian Medical Index (1890-1977).

The clinical features, laboratory tests
and electrodiagnosis of a case considered to
be a myotonic dystrophy is presented. The
genetic study did not show any other cases
within the family.

A complete discussion leading to a
correct diagnosis, which should be more
frequent according to world figures, is
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done. Finally, a review ofthe literatureis in-
cluded.
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