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LA ENFERMEDAD DE STEINERT NEONATAL (E S N)

REPORTE DE CUATRO CASOS EN COSTA RICA
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RESUMEN
La Enfermedad de Steinert Neonatal es un pa-
decimiento muscular frecuents, hosta chora
subdiagnosticado en nuestro pais. Se manifiesta
poruna hipotonia generalizada, diplegia facial,
dificultad respiratoria y anomafios en la succion
y degiucion. L.a mayoria de los nirics ofectados
requieren de ventiacibn mecanica desde el
nacimiento. Quisneslogran sobrevivir ol periodo
neonatadl, sufren de refardo mental y broncoas-
piraciones recurrentes, Las complicaciones res-
piratorias condicionan una alta morfalidad du-
rante el prmer oo de vida.

Reportamos los cuatro primeros casos diagnos-
tlcados en nuestro pais y las caracteristicas clink
cas de 172 pacientes recopilados dela literatura.

Polabras Claves: Miolonia, Neonalologla, Musculos

SUMMARY

Steinert’s Neonatal Myotoria is a frequent mus-
cular disease. Affeoted bables present General
hypotonia, facial diplegia. respiratory and fee-
ding difficulties. Most of them require meohani-
cal ventilation frorn birth. Infants who survive the
neonafal period, usually have mental retarda-
tion and suffer recurrent aspiration, because of
ftheir swallowins problems. This leads fo the higth
mortality caused by respiratory complications
within the first year of life. We report the first four
pacients diagnosed in cur country. and the clini-
cal features of 172 cases from literature retros-
pactively reviowed.

INTRODUCCION
Ladistrofiamicténicaprogresivadescritgen 1909
porSteinert Batteny Gibb, eslamasfrecuente de
los distrofios del adulto v de 1os padecimientos
acompanados con migtonias. En esta enferme-
dad autosdmica dominante (cromosoma 19)
existe una resistencia del misculo esquelético a
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la accidn de lainsulina y un defecto de membra-
na generalizado con elevacion del sodio intrg-
ceiular, entranando una inestabilidad de la des-
polarizacion de la membrana muscular. La gro-
vedad estd ligada, en el odulto, al compromiso
plurivisceral (cardiaco, pulmonar, ocular,
endocrinoldgico y del sistema nervioso central)
mas que al componente muscular, Algunos ca-
508 pueden presentarse desde lainfonciaconun
cuadro clinico menos rco que en el adulto (1,2).
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La presentacion neconatol difiere del cuadro
clésico mencionado. Treinta QNos despuds defa
primera descripcion de la Enfermedad de Stel-
nett Neonatal (E S N) (3), esta entidad sigue
slendo desconocida y por [0 tanto subdiagnos-
ticada en nuestro medio,

Un estudio britdnico estima su incidencia en 6
c0s0s por cada 100.000 nacidos vivos (4); supo-
niendo una proyeccion de 5 ¢ 6 nifos pOr ano,
en nuestro pais.

Con sste trabagjo nos proponemos reportcr l0s
cuato primeros pacientes diagnosticados en el
pais y hacer unag revisidn exhaustiva de 1o litera-
tura. con el fin de dar @ conocer en forma
completa, esta entidad electro-clinica.

MATERLAL Y METODOS
Retrospectivamente, se analizaronlos expedien-
tes clinicos delos paclentes con diagndsticos de
Enfermedad de Steinert, vistos en el Hospital
Nacional de Nifos *Dr. Carlos S&enz Herrera”,
San José, Costa Rica, de 1980 a noviembre de
1992; reteniéndose Unicamente aquelles que
reunieran of menocs tres de las sigutentes varia-
bles: antecedentes de polihidramnios, prema-
turidad, sufrimlento fetal, antrogriposis o también
pie equino, malformaciones costales, hipotonia
generaiizada. diplegiatacial, problemas de suc-
cién/deglucion, insuficlencia respiratoria o tam-
bién apneas, elevacidn de una cipula dicfrag-
mdtico, y en quienesic etectro micgrafia(EMG)
o antecederntes familiares confimaron el diag-
ndstico.

Los progenitores y hermanos de 10s pacientes
vivos o fallecidos, seleccionados para el estudio,
fueron contactados para revoloracion cinicay
electromiogréficQ. Los autores efectuaron per-
sonalmente las entrevistas y las valoraciones

cfinicas. Se consideraron ias siguientes variables:
facies miopdticas (cara aigrgada vy lisa. frente
saliente, atrofia de masculos temporales, boro-
miento de los surcos nasogenianos, Icbios en
tienda de campana y retraccion superior del
fitrum), retardo mental y problemas de gprendi-
zaje, cataratas, amiotrofias proximates, micte-
nia espontiinea, al esfuerzo o ala percusion, En
s Ccasos dudosos y con ta anuencia de g fami-
ic, se efectud uncg E M G, Considerdndose un
trazo miopdtico aguel de tipo interferencial con
potenciales de morfologia polifasica v “aserra-
da”, de amplitud inferior a 300 mev. Se interpre-
taron como miotonias. o las salvas de potencio-
les eléctricos repetitives, de alta frecuencia, au-
mentando y disminuyendo en ompiitud durante
breves segundos, dando la tipica sonctidad de
“bombardero en picada” (5.6).

De Ig historia tamiliar se recab$ informacién
sobre antecedentes de miopatias, miotonia ais-
lada, catargtas preseniies, retardo mentaly pro-
blemas de aprendizge, dicbetes mellitus y cor-
diomiopatics.

Se utilizd lo base de dotos Medling det BINASSS
{Biblicteca Nacional de Salud y Seguridad So-
cial)y, para la recopiacién de casos de  esta
patologia, reportades en la lteroturq, para
comparar esta casuistica con ta muestra. A tra-
vés del sisterna LILAC se buscaron reportes pre-
vios en ta literatura nactonal.

RESULTADOS

Se incluyeron cuatro casos cuyos criterios eran
compatibles con ESN.

Uncasofue excluido portratarse de una miopa-
fia mictubuiary dos porinformacidninsuficiente,
uno de ellos muy sugestivo de enfermedad de
Steinert infantil pero no de inicio neonctal,
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Caso modelo (1):

J.D.S.; Producto masculino de unasegunda ges-
ta. Nacid al témino de 35.5 semanas, con un
embarazo complicado, por polihidramnics, des-
de ka semana 30. Parte cefdlico, prolongado y
distGslco, Apgar 8/7/8. Peso 2890 gr. Tala &0
cm.,PC 34cm. Se hospitalizd para estudio por set
nifio hipotdnico y con problemas de succlén y
deglucién. Egresd a los 8 dias sin diagndstico, A
los 3 meses de edad ingresd al HNN, con fallo
respirgtorio y con una neumonia. Requirid de
intubacién y ventilacidn prolongada. Egresén-
dose al cabo de unmes, conunatragueostomida
y alimentacion nasogdstrica. Durante su estan-
cia. se corroboraron los probiemas para dlimen-
tarlo, que existion desde el nacimiento: la suc-
cldon era débil y tenia severos problemas para
deglutir. Persistia siendo un nino hipotdnico. con
pobre movimientovoluntario. Alostres mesesde
edad no sostenia la cabeza. manteniaunagran
cifosls dorso-lumbar. Se evidenciaba ya una o-
miotrofio generdizada, de predominio proximal,
una atrofia de los misculos temporales, una
diplegiafacial conlabios enformade tienda de
campona.

A los cuatro meses de edad se detectd una
elevacién del hemidiafragma derecho, de cauw-
sanoexplicada. Atravésde unafluoroscopiano
560 se documentd la pardlisis de ese hemidia-
fragma. sino también, la hipormovilidad del con-
tralateral, Una plicatura del hemidiafragma de-
recho, no mejord el problema respiratorio. Su
evolucion fue torpida, con infecciones respira-
torias recurrentes, shock séptico. neumotérax,
una convulsion generglizada aistada y una po-
bre ganancia de peso. Fallecid al aio de edad
POr UNa nueva complicacién respiratorio.

Exdmenes practicados a ios 8 dias de edad:
tomografia axial computarizada (TAC): demos-
trd atrofia codrtico-subcortical de predominio fron-

tal, con megaveniriculos e higroma parieto-
temporal derecho. Cariotipo 46XY (por criptor-
quildea bilateral).

A partir de los 3 meses de edad: repetidos ultro-
sonidos (U 3) cerebrales tan sdlo muestran Ia
dilotacion ventricular, no progresiva en relacion
a su atrofia cortico-subcortical.

Lo EM G y velocidades de conduccion nerviosa
v C N) motora y sensitiva se describen como
normnales para la edad.

Prueba al Edrophonium: negativa.

Biopsia del diafrcgmao: “pérdida de lo angulo-
cidén normal de as fibras estriodas”.

No habia consanguinidad en la familia ni ante-
cedente de miopatia. Retrospectivamente se
recabd que la obuela y un tie maternos fueron
operados de cotorgtas en la tercera década
de ka vida, La madre con facies sugestivas de
enfermedad de Steinert, sin miotonias ¢linicas,
nofue posible explorarle electromiogréficamen-
te.

En los cuadros 1 y 2 pueden apreciarse |as
caracternsticos clinicas y antecedentes de los
cuatro pacientes estudiados.

LaEM G enelpaciente 2, realizado olos 32 dias
de edad. mostrd fibrilacidn espontinea en [os
muasculos tibiales anteriores y miotonias después
de la insercion en los mulsculos radiales dere-
chos. Et patedn de reciutamiento global fue inter-
ferencial con la contraccidn moderada, mos-
frondo un trazo de 200 mcv. de amplitud. La
VCN fue imposible de realizar por la congicidn
del paciente. La biopsia muscular del gastroc-
nemius mostrd fasciculos con fibros pequenas,
sin ndcleos centrales nl infiltrados.
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CUADRO 1

PRINCIPALES MANIFESTACIONES CLINICAS

CARACTERISTICAS

CASO 1

CASO 2

CASO 3

CASO 4

SEXO

M

M

M

POLLHIDRAMNIOS
PREMATURIDAD
SUFRLMIENTO FETAL
ARTROGRIPOSIS
COSTILLAS ANORMALES
NINO HIPOTOONICO
DIPLEGIA FACLAL
PROBL. SUCCION/DEGLUCION
INS. RESPIRATORLA/APNEAS
ELEVACLON HEMIDIAFRAGMA
EVOLUCLON
RETARDO PSLCOMOTOR
RETARDO MENTAL
FALLECLDOS

+
+
+

3M.
4 M.

12 M.

+ 4+ + +

1 M.
1 M.

1D.

CUADRO 2
PRINCIPALES ASPECTOS FAMILIARES

ANTECEDENTES

Caso |

Caso 2

Caso 3

Caso 4

MADRE:
Facies miopdticas
Retardo mental leve
Miotonias clinicas
HERMANOS:
Abortos
Padecimiento similar
ABUELO (A) MATERNO (A):
Cataratas preseniles
Miotonias
TIO MATERNO:
Cataratas preseniies
Miotonias

+

En el paciente 2. ademds, se referian cambios abruptos de la coloracidn cutdnea que cedieron e

hiporreflexia tendinosa global.
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CUADROQ 3
ESTUDIOS NEUROFLSLOLOGICOS Y DE IMAGENES

EXAMEN

CASOI

CASO 2 CASC 3 CASO 4

TAC Y/O US:
ATROFIA CORTICAL
ATROHA SUBCORTIOAL

EMG:
MIOGENO
MIQTONIAS

* NO SE REALIZO

NO
NO

NO

NO NO

El cuadro 3 nos muestra [os principales hallazgos parachinicos.

La bloquimica sanguineq, las pruebas metdabo-
licas en orling, las pruebas de funcidntiroidea, el
fquido cefaloraquideo. €l VDRL, o serdlogia
por texeplasma v las detarminaciones de creq-
tinfosfoquinasa (CPK) fueron normales © nega-
fivas, en los cuatro pacientes.

Sumando nuestra casuistica con la recopiloda
por ofros autores, encontramos una incidencio
de prematuridad en 22% de los pacientes y
sufrimiento fetal en 37%.

Las caracteristicas clinicas tempranas mas im-
portantes son 1a hipotonia generalizada (78%) v
la diplegia facial (81%). La cual asociada a'lo
ulterior atrofia de misculos temporales. 1a pro-
minencia del hueso frontal y ellabio superior en
“tienda de campana” dellinean as facies mio-

péticas.

La dificuttad de la funcidn respiratoria se pre-
sentd en el 62 % de los casos y Ia elevacidon del
hemidiafragma en el 11 %, usualmente dellado
derecho. Los trastomos en 10s procesos de suc-

cibn y deglucién, aparecieron en un 42 % de los
ninos, artrogriposis en el 38 % y anomalias costa-
les en un 10 % de ellos. Otros hallozgos como
macrocrania y criptorquidea fueron encontra-
dos en nuestros casos 1 v 3 respectivamente.
También se documentaron convulsiones qislka-
dasconunelectroencefalogramagnormaienel
paciente 1y ausencia de contacto y seguimien-
to ocular en el caso 4.

DISCUSION
Nuestros cosos de E § N concuerdan con las
descripciones en Ia literatura internacional. Si
bien se trata de tres varones y una nifia, se
conoce su forma de transmision cutosdrnica do-
mincante, con penetranciqincompleta y expresi-
vidad variable (18). Etdiagndstico definitivo suele
realizarse, gracias a una encuesta familiar deto-
lada, cuyc positividad asciende hasta en un
86%. principalmente en la rama matema. La
fransmisidn PO via paterna no suele tener, nila
presentacidn temprana ni la gravedad de la
forma neonatal. Desconociéndose o explica-
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cidn de esta diferencia, se ha propuesto o hipd-
tesis de un posible elemento matemno intrauteri-
no, fransferdo durante la gestacion, ol feto pre-
dispuesto (19).

Un atto indice de abortos y mortinatos, se ha
descrito en 1as gestantes portadoras (9) asi co-
mo hipomovilidad fetal y pollhidramnics, repor-
tado en el 33 % de l0s pacientes (incluido uno de
los nuestros). Si bien, la mayoria de 1as madres
desconocensu padecimiento, Olexplorarles sue-
le encontrarse, de manera variable: retardomen-
tatleve, déficit © agtrofia muscular no discapaci-
tante, facles miopdticas y como signo cardingl:
miotonias espontaneas o ol estrecharle la ma-
no., al percutir 10 regidn tenar o deftoideq, rela-
cionadas ol esfuerzo fisico 0 desencadenadas
por el frio.

Enos familiares el hallozgo mds frecuente obser-
vado son las cataratas preseniies. probable-
mente expresando un compromiso menor dela
enfermedad (7). Otros antecedentes que tam-
bién deben considerarse son: diabetes mellitus
de evoluclon térpida, miocardiopatias e inferti-
lldad que afecta preferentemente alos varones
y en Quienes se ha evidenciado, atrofia tasticu-
lar (19). Las manifestaciones en el recién nack
do, son facilmente la repercusion del trastormo
muscular sobre diversos sistemaos: respiratorio,
digestivo y locomotor. Otros hallozgos descritos
en la ESN como ptosis palpebral congénita,
persistencladetesfinter anal o hipoglasia pulmo-
nar (7, 13, 14, 15) no fueron vistos en nuestros
pacientes,

Los exdmenes paraclinicos en &l neonato, pue-
denser completamente normales. La EMG ylas
VCN obtenidas en condiciones de trabajo ad-
versos {recién nacido enincubadoray con ven-
tilacién mecdnica) son a menudo dificies de
practicar. Y sdlo ocasionalmentea se registra un

patrén miopdtico o también miotonias espontd-
neas o mecanicamente inducidas. Estas attero-
ciones se registran como mayor frecuencia a
edadesméstardias. Sinembargo.iatécnicade
estimulacion eléctrica del nervio, para desen-
cadenar y registrar miotonias, parece brindar
excelentes resulfados (20); por [0 que la reco-
mendamos sistemdaticamente enla exploracion
de nincs menores de un ano. En este mismo
grupo etario, la biopsia del masculo, tampoco
es de utilidad (17). Porlo tanto, ambos procedi-
mientos (biopsia y EMG) deben practicarse en
los progenitores y familiares adultos, en qulenes
los resultados son de gran valor diagnodstico,

La constatacion de atrofia codrtico-subcortical
en tres de nuestros pacientes, asi como hemao-
ragias intracranedles descritas en la literatura
(11.12). son efecto de los episodios anoxoisqué-
micos, secundarios a trastormaos respiratornios, mu-
chas veces en pacientes prematuros, de por si
predispuestos anatdémicamente a sangradosin-
tracraneales. Estudios con Resonancia Nuclear
Magnética no han encontrado cotrelacion en-
tre el gradode atrofia cerebral y laseveridad del
déficit intelectual. Correlacion, por el contrario,
claramente establecida entre lesiones del IGu-
lo temporal o también focales de la sustancia
blanca y déficit intelectual (21). Estas lesiones
detectadas por R M N, probablemente corres-
ponden a los hallczgos anatomopatoldgicos ya
descritos: trastornos de la giracidbn cortical v
heterotbpias neuronales subcorticates (22).

La evolucidn de nuestros pacientes, ilustra (o
observado por otros autores: una forma grave
que culmina conelfallecimiento (12 %) antes de
los quince meses de edad, asociada a los nifos
ventiados mecanicomente por mas de cuatro
semanas (158); una forma menos grave, ¢on
recuperacion parcial del problema respiratorio,
mejoria en &l tono y la fuerza muscular y en g
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capacidad de almentacién independiente.
Mostrondo sin embargo, un compromiso vara-
ble en el plano neuropsicolégico: retardo men-
tal, trastornos motores, de conducta y probie-
mas de aprendizgle,

El diagndstico diferenciql inCluye lgs causos de
hipotonia generalizada como: encefalopatios
(anoxo-isquemica, metabdlica, hipotiroidismo),
amiotrofia espinal, micstenic gravis o miopatias
congénitas. Asi como otras causas de miotonic:
la mictonia congénita, la pardiisis periddica hi-
perkalémica o la distrofia osteocondroruscutar,

El desarrollo de un protocolo de estudio de ES
N permitird estoblecer nuestra propia inciden-
cia y prevalencia, ya que !os reportes siguen
siendo controversicles v varan dependiendo
de las poblaciones estudiadas, En Orebro, Sue-
cia, por ejlemplo, se ha encontrgdo una inci-

dencia de ESN tan elevada como de 1 / 3500
nacidos vivos (14).

CONCLUSION
Elconocimiento del polimorfismo de fas manifes-
taciones de la ESN, por parte de pediatios,
neurdlogos y obstetras, permitird un trabajo inte-
grado, unconsejo genético oportunoy conrecto
asi como, una supervision del embarazo
y atencidn del parto en unidades materno-in-
fantiles, para pacientes de dltoriesgo. Elmanejo
eficaz del recién nacido afectado, evitard exd-
menes y procedimientos innecesarios. Serd fac-
tible también proveer a los padies de informa-
Cidn redl sobre el prondstico a corto, mediano
y Kargo plazo.
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