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RESUMEN
La Enfermedad de Stelnert Neonatal es un pa
decimiento muscular frecuente, hasta ahora
subdiagnosticadoen nuestropaís. Semanifiesta
poruna hipotoníageneralizada, diplegia facial,
dificultad respiratoria y anomalías en la succión
y deglución. La mayoría de los niños afectados
requieren de ventilación mecánica desde el
nacimiento. Quienes logransobreviviralperíodo
neonatal, sufren de retardo mental y broncoas
piraclones recurrentes. Las complicaciones res
piratorias condicionan una alta mortalidad du
rante el primer año de vida.

Reportamos los cuatro primeros casos diagnos
ticados en nuestro país y las características clínI

cas de 172pacientes recopilados de ia literatura.
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INTRODUCCiÓN
La distrofia miotónicaprogresiva descritaen 19Cf1
porSteinert Batten y Gibb, es la mósfrecuente de
las distrofias del adulto y de los padecimientos
acompañados con miotonías. En esta enferme
dad autosómlca dominante (cromosoma 19)
existe una resistencia del músculo esquelético a
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SUMMARY
Stelnert's Neonatal Myotonia is a frequent mus
cular disease. Affeoted babies present General
hypotonia, facial diplegia, respiratory and fee

ding difficulties. Most of them require meohanl
cal ventifation from birth. Infants who survive the
neonatal period, usuafly hove mental retarda
tion and suffer recurrent aspiration. because of
their swaflowins problems. This leads to the higth
mortality caused by respiratory complications
within the first year of /ife. We report the first four
pacients diagnosed in ourcountry, and the clíni

col features of 172 cases from literature retros
pectively reviewed.

la acción de la insulina yun defecto de membra
na generalizado con elevación del sodio intra
celular. entrañando una inestabilidad de la des
polarización de la membrana muscular. La gra
vedad estó ligada, en el adulto, al compromiso
plurivisceral (cardíaco, pulmonar, ocular,
endocrinológico y del sistema nervioso central)
mós que al componente muscular. Algunos ca
sos pueden presentarse desde la infancia con un
cuadro cfinico menos rico que en el adulto (1,2).



La presentación neonatal difiere del cuadro
c1ósico mencionado. Treinta años después de la
primera descripción de la Enfermedad de Stei
nert Neonatal (E S N) (3), esta entidad sigue
siendo desconocida y por lo tanto subdiagnos
ticada en nuestro medio.

Un estudio británico estima su incidencia en 6
casos por cada 100.(0) nacidos vivos (4); supo
niendo una proyección de 5 a 6 niños por año,
en nuestro país.

Con este trabajo nos proponemos reportar los
cuatro primeros pacientes diagnosticados en el
país y hacer una revisión exhaustiva de la litera
tura, con el fin de dar a conocer en forma
completa. esta entidad electro-clínica.

MATERLAL Y MÉTODOS
Retrospectivamente,se analizaron losexpedien
tes cfinicos de lospacientes con diagnósticosde
Enfermedad de Stelnert, vistos en el Hospital
Nacional de Niflos '"Dr. Carlos Sáenz Herrera",
San José, Costa Rica, de 1980 a noviembre de
1992; reteniéndose únicamente aquellos que
reunieran al menos tres de las siguientes varia
bles: antecedentes de polihidramnios, prema
turidad, sufrimiento fetal. artrogriposis o también
pie equino, malformaciones costales, hipotonía
generalizada, dlplegía facial, problemasde suc
ción/deglución, insuficiencia respiratoria o tam
bién apneas, elevación de una cúpula diafrag
mótica, y en quienes la electro miografía (E MG)
o antecedentes familiares confirmaron el diag
nóstico.

Los progenitores y hermanos de los pacientes
vivos o fallecidos, seleccionadospara el estudio,
fueron contactados para revaloraclón cnnlca y
electromiográflca. Los autores efectuaron per
sonalmente las entrevistas y las valoraciones
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cfinicas. Se consideraron las siguientes variables:
facies miopáticas (cara alargada y lisa, frente
saliente, atrofia de músculos temporales, borra
miento de los surcos nasogenianos, labios en
tienda de campaña y retracción superior del
flltrum), retardo mental y problemas de aprendi
zaje, cataratas, amiotrofias proximales, mioto
nía espontánea, al esfuerzo o a la percusión. En
los casos dudosos y con la anuencia de la fami
lia, se efectuó una E M G. Considerándose un
trazo miopático aquel de tipo Interferencial con
potenciales de morfología polifásica y "aserra
da", de amplitud Inferior a 300 mcv. Se interpre
taron como miotonías,a las salvas de potencia
les eléctricos repetitivos, de alta frecuencia, au
mentando y disminuyendo en amplitud durante
breves segundos, dando la típica sonoridad de
"bombardero en picada" (5,6).

De la historia familiar se recabó información
sobre antecedentes de miopatías, miotonía ais
lada, cataratas preseniles, retardo mental y pro
blemas de aprendizaje, diabetes mellitus y car
dlomlopatías.

se utilizó la base de datos Medline del BINASSS
(Biblioteca Nacional de Salud y Seguridad So
cial), para la recopilación de casos de esta
patología, reportados en la literatura, para
comparar esta casuística con la muestra. A tra
vés del sistema LILAC se buscaron reportes pre
vios en la literatura nacional.

RESULTADOS
Se incluyeron cuatro casos cuyos criterios eran
compatibles con ESN.

Un caso fue excluido por tratarse de una miopa
tía miotubular y dospor Información insuficiente,
uno de ellos muy sugestivo de enfermedad de
Stelnert infantil pero no de Inicio neonata!.
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Caso modelo (1):

J.D.S.: Producto masculino de una segunda ges
ta. Nació al término de 35.5 semanas. con un
embarazocomplicado. por polihidramnios.des
de la semana 30. Parto cefálico. prolongado y
dlstóslco. Apgar 8/7/8. Peso 2890 gr. Talla 50
cm.,pe34cm. Se hospitalizópara estudio por ser
niño hipotóniCo y con problemas de succión y

deglución. Egresó a los 8 días sin diagnóstico. A
los 3 meses de edad Ingresó al HNN. con fallo
respiratorio y con una neumonía. Requirió de
intubación y ventilación prolongada. Egresán
dose al cabode un mes. con una traqueostomía
y alimentación nasogástrlca. Durante su estan
cia. se corroboraron losproblemas para alimen
tario, que existían desde el nacimiento: la suc
ción era débil y tenía severos problemas para
deglutir. Persistía siendo un niño hipotónico, con
pobre movimientovoluntario. A lostres meses de
edad no sostenía la cabeza. mantenía una gran
cifosis dorso-Iumbar. Se evidenciaba ya una 0

miotrofia generalizada,depredominioproximal,
una atrofia de los músculos temporales, una
diplegla tacial con labios en torma de tienda de
campar"la.

A los cuatro meses de edad se detectó una
elevación del hemidiatragma derecho. de cau
sa no explicada. A travésde una fluoroscopía no
sólo se documentó la parálisis de ese hemidia
fragma. sino también. la hipomovllldad del con
tralaterol. Uno plicatura del hemidiafragma de
recho. no mejoró el problema respiratorio. Su
evolución fue tórpida. con Infecciones respira
torias recurrentes, shock séptico. neumotórax.
una convulsión generalizada aislada y una po
bre ganancia de peso. Falleció al año de edad
por una nueva complicación respiratoria.

Exámenes practicados a los 8 días de edad:
tomografía axial computarlzada (TAC): demos
tróatroflOcórtico-subcorticaldepredominio fron-

tal, con megaventrículos e higroma parieto
temporal derecho. Cariotipo 46'X:'( (por criptor
quiídea bilateral).

A partir de los 3 meses de edad: repetidos ultra
sonidos (U S) cerebrales tan 5610 muestran la
dilatación ventricular, no progresiva en relación
a su atrofia córtico-subcortical.

La EMG Yvelocidades de conducción nerviosa
(V C N) motora y sensitiva se describen como
normales para la edad.

Prueba al Edrophonium: negativa.

Biopsia del diafragma: ·pérdida de la angula
c;ón normal de las fibras estriadas".

No había consanguinidad en la familia ni ante
cedente de miopatía. Retrospectivamente se
recabó que la abuela y un tío maternos fueron
operados de cataratas en la tercera década
de la vida. La madre con facies sugestivas de
enfermedad de Steinert, sin miotonías crrnicas.
no fue posible explorarle electromiográficamen
te.

En los cuadros 1 y 2 pueden apreciarse las
características clínicas y antecedentes de los
cuatro pacientes estudiados.

la EM G enel pacIente 2. realizado a los 32 días
de edad. mostró fibrilación espontánea en los
músculos tibiales anteriores y miotonías después
de la inserción en los músculos radiales dere
chos. El patrón de reclutamiento global fue Inter
ferencial con la contracción moderada, mos
trando un trazo de 200 mcv. de amplitud. la
VCN fue impOsible de realizar por la condición
del paciente. La biopsia muscular del gastroc
nemius mostró fascículos con fibras pequeñas.
sin núcleos centrales ni infiltrados.
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CUADRO 1

PRINCIPALES MANIFESTACIONES CLíNICAS

CARACTERíSTICAS CASO 1 CASO 2 CASO 3 CASO 4

SEXO M M M F

POLLHIDRAMNIOS +
PREMATURIDAD +
SUFRLMIENTO FETAL + + +
ARTROGRIPOSIS +
COSTILLAS ANORMALES +
NIÑO HIPOTOÓNICO + + + +
DIPLEGIA FACLAL + + +
PROBL. SUCCiÓN/DEGLUCiÓN + +
INS. RESPIRATORLA/APNEAS 3M. 1 M. 1 D.

ELEVACLÓN HEMIDIAFRAGMA 4M. 1 M.

EVOLUCLÓN

RETARDO PSLCOMOTOR + + +
RETARDO MENTAL +
FALLECLDOS 12 M.

CUADRO 2

PRINCIPALES ASPECTOS FAMILIARES

ANTECEDENTES Caso 1 Caso 2 Caso 3 Caso 4

MADRE:

Facies miopóticas + + + +
Retardo mental leve + +
Miotonías cijnlcas + +

HERMANOS:

Abortos + +
Padecimiento similar +

ABUELO (A) MATERNO (A):

Cataratas presenlles + + +
Miotonías + +

TÍo MATERNO:

Cataratas preseniles +
Miotonías +

En el paciente 2. además. se referían cambios abruptos de la coloración cutánea que cedieron e

hiporreflexia tendinosa global.



CUADRO 3

ESTUDIOS NEUROFLSLOLÓGICOS y DE IMÁGENES

EXAMEN CASO 1 CASO 2 CASO 3 CASO 4

TACV/O US:
ATROFIA CORTICAL + + NO +
ATROFIA SUBCORnOAL + NO NO +

EMG:
MIÓGENO NO + * *

MIOTONíAS NO + * *

* NO SE REALIZÓ

El cuadro 3 nos muestra los principales hallazgos paracflnicos.

La bioquímica sanguínea. las pruebas metábo
Ilcas en orina, las pruebas de función tiroidea. el
fiquido cefalorraquídeo. el VDRL, la serología
por toxoplasma y las determinaciones de crea
tinfosfoquinasa (CPK) fueron normales o nega
tivas. en los cuatro pacientes.

Sumando nuestra casuística con la recopilada
por otros autores. encontramos una incidencia
de prematuridad en 22% de los pacientes y

sufrimiento fetal en 37%.

Las características clínicas tempranas más im
portantes son la hipotonía generalizada (78%) y

la diplegia facial (81%). La cual asociada a la
ulterior atrofia de músculos temporales. la pro
minencia del hueso frontal y el labio superior en
~tienda de compaña" delinean las facies mio
páticas.

La dificultad de lo función respiratoria se pre
sentó en el62 %de los casos y lo elevación del
hemidiafragma en el11 %, usualmente del lado
derecho. Los trastornos en los procesos de suc-

ción y deglución. aparecieron en un 42 % de los
niños. artrogriposis en el 38 % Yanomafias costa
les en un 10 % de ellos. Otros hallazgos como
macrocrania y criptorquídea fueron encontra
dos en nuestros casos 1 y 3 respectivamente.
También se documentaron convulsiones aisla
das con un electroencefalograma anormal en el
paciente 1y ausencia de contacto y seguimien
to ocular en el caso 4.

DISCUSiÓN
Nuestros casos de E S N concuerdan con las
descripciones en la literatura internacional. Si
bien se trata de tres varones y una niña. se
conoce su forma de transmisión autosómica do
mlnante. con penetrancla incompleta yexpresi
vidad variable (18). El diagnósticodefinitivosuele
realizarse. gracias a una encuesta familiar deta
llada. cuya positividad asciende hasta en un
86%. principalmente en la rama materna. La
transmisión por vía paterna no suele tener. ni la
presentación temprana ni la gravedad de la
forma neonata!. Desconociéndose la explica:



ción de esta diferencia, se ha propuesto la hipó
tesis de un posible elemento materno intrauteri
no, transferido durante la gestación, al feto pre
dispuesto (19).

Un alto índice de abortos y mortinatos, se ha
descrito en las gestantes portadoras (9) así co
mo hipomovilidad fetal y pollhidramnios, repor
tado en el33 %de los pacientes (incluido uno de
los nuestros). Si bien, la mayoña de las madres
desconocensu padecimiento,al explorarlessue
le encontrarse,demaneravariable: retardo men
tal leve, déficit o atrofia muscular no discapaci
tante, facies mlopóticas y como signo cardinal:
miotonías espontáneas o al estrecharle la ma
no, al percutir la reglón tenar o deltoidea, rela
cionadas al esfuerzo físico o desencadenadas
por el frío.

En los familiares el hallazgomás frecuente obser
vado son las cataratas preseniles, probable
mente expresando un compromiso menor de la
enfermedad (7), Otros antecedentes que tam
bién deben considerarse son: diabetes mellitus
de evolución tórpida, miocardiopatías e inferti
lidad que afecta preferentemente a los varones
yen quienes se ha evidenciado, atrofia testicu
lar (19). Las manifestaciones en el recién naci
do, son fácilmente la repercusión del trastorno
muscular sobre diversos sistemas: respiratorio,
digestivo y locomotor. Otros hallazgos descritos
en la ESN como ptosis palpebral congénita,
persistenciadel esfínteranal o hipoplasia pulmo
nar (7, 13, 14, 15) no fueron vistos en nuestros
pacientes.

LOS exómenes paracfinicos en el neonato, pue
den ser completamente normales. La EMG y las
VeN obtenidos en condiciones de trabajo ad
versos (recién nacido en incubadora y con ven

tilación mecánica) son a menudo difíciles de
practicar. Y sólo ocasionalmente se registra un
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patrón miopáticoo también miotonías espontó
neas o mecánicamente inducidas. Estas altera
ciones se registran como mayor frecuencia a
edades mástardías. Sin embargo, la técnica de
estimulación eléctrica del nervio, para desen
cadenar y registrar miotonías, parece brindar
excelentes resultados (20); por lo que la reco
mendamossistemáticamente en la exploración
de niños menores de un año. En este mismo
grupo etarlo, la biopsia del músculo, tampoco
es de utilidad (17). Por lo tanto, ambos procedi
mientos (biopsia y EMG) deben practlcarse en
los progenitores y familiares adultos, en quienes
los resultados son de gran valor diagnóstico.

La constatación de atrofia córtico-subcortical
en tres de nuestros pacientes, osí como hemo
rragias intracraneales descritas en la literatura
(11,12), son efecto de los episodios anoxoisqué
micos,secundariosa trastornos respirotorios, mu
chas veces en pacientes prematuros, de por sí
predispuestos anatómicamente a sangrados in
tracraneales. Estudios con Resonancia Nuclear
Magnética no han encontrado correlación en
tre el gradodeatrofia cerebral y la severidad del
déficit intelectual. Correlación, por el contrario,
claramente establecida entre lesiones dellóbu
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 hallazgos anatomoPOtológicosya
descritos: trastornos de la glración cortical y
heterotópias neuronales subcorticales (22).

La evolución de nuestros pacientes, ilustra lo
observado por otros autores: una forma grave
que culmina con el fallecimiento (12 %) antes de
los quince meses de edad, asociada a los niños
ventilados mecónicamente por más de cuatro
semanas (15); una forma menos grave, con
recuperación parcial del problema respiratorio,
mejoría en el tono y la fuerza muscular y en la
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capacidad de alimentación Independiente.
Mostrando sin embargo, un compromiso varia
ble en el plano neuropsicológico: retardo men
tal. trastornos motores, de conducta y proble
mas de aprendizaje.

El diagnóstico diferencial incluye las causas de
hipotonía generalizada como: encefalopatías
(anoxo-lsquémico, metabólica, hípotíroídísmo),
amlotrofia espinal, miastenia gravls o miopatías
congénitos. Así como otras causas de miotonía:
lo miotonía congénita, la parólisis periódico hi
perkalémlca o la distrofia osteocondromuscular.

El desarrollo de un protocolo de estudio de ES
N permitiró establecer nuestra propia inciden
cia y prevalencia. ya que los reportes siguen
siendo controversiales y varían dependiendo
de las poblaciones estudiadas. En Orebro, Sue
cia, por ejemplo, se ha encontrado una inci-

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

CONCLUSiÓN
El conocimiento del polimorfismo de las manifes
taciones de la ESN. por porte de pediatras.
neurólogos y obstetras. permitirá un trabajo inte
grado, un consejo genético oportuno y correcto
así como, una supervisión del embarazo
y atención del parto en unidades materno-in
fantiles, poro pacientes dealto riesgo. El manejo
eficaz del recién nacido afectado, evitará exá
menes y procedimientos innecesarios. Será fac
tible también proveer a los padres de informa
ción real sobre el pronóstico a corto. mediano
y largo plazo.
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