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RESUMEN

Determinamos el perfil clinico y epidemioldgico de la

( neurocisticercosis en el mayor centro de referencia de

pacientes afiliados al instituto ecuatoriano de seguri-
dad social a nivel de la regién sierra central y norte del
ecuador, tomando en consideracién que en los tltimos
afios no se han generado publicaciones acerca de datos
estadisticos y de cémo se halla actualmente esta infec-
cién parasitaria del sistema nervioso central en las re-
giones no costeras de nuestro pafs.

Se revisaron las historias clinicas, los datos de imagen
sugestivos de cisticercosis cerebral, descartando otros
tipos de lesiones ocupantes de espacio, los hallazgos de
laboratorio, estudios electroencefalograficos, y el manejo
terapéutico individualizado entre Julio del 2010 y Julio
del 2011. En toral 12 pacientes fueron diagnosticados de
neurocisticercosis de inicio reciente en base a los crite-
rios emitidos en la dltima gufa de consenso para el diag-
néstico v manejo de la neurocisticercosis publicada en

( las revisiones de “Clinical Microbiology” del afio 2002.

PALABRAS CLAVE: Cisticercosis cerebral, epidemiolo-

gia, cisticercosis celulosae.

INTRODUCCION

Cisticercosis, es la infeccién causada por la fase larvaria de
la Tenia Solium, es la enfermedad parasitaria mds comin
del sistema nervioso en los humanos y la mds comin de
las causas de crisis epilépticas adquiridas en paises en vfas
de desarrollo, donde el predominio de tasa de epilepsia
activa es dos veces mayor que en los paises desarrollados.'

Antes de la introduccién de las técnica de diagndstico
de neuroimagen modernas el conocimiento de la historia
natural de la enfermedad humana, estaba limitado y prin-
cipalmente basado en el diagndstico de casos por la pre-
sencia de nédulos hipodérmicos, por los hallazgos en los
Rayos X de las calcificaciones en el cerebro o los tejidos
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We determine the clinical and epidemic profile of the neuro-
cysticercosis in the biggest center of reference of affiliated pa-
tients to the social safe-deposit Ecuadorian institute to level
of the region Central Mountain and north of the Ecuador.
Taking into account that in the last year’s publications have
not taken place about new statistical data and of like he/she
is this parasitic infection of the central nervous system at the
moment in the non coastal regions of our couniry.

The clinical histories were revised, the suggestive image data
of cysticercosis discarding other types of lesions space occu-
pants, the laboratory discoveries, studies electroencephalo-
graphic and the therapeutic handling individualized between
July of the 2010 and July of the 2011.

In total 12 patients they were diagnosed of brain cysticerco-
sis based on the approaches emitted in consent guide it fin-
ishes it for the diagnosis and handling of the neurocystecer-
cosis published in the revisions of “Clinical Microbiology”
of the year 2002.

KEYWORDS: Brain cystecercosis, epidemiology, cys-
tecerosis cellulose.

blandos, por cirugia de casos realizada debido a hiperten-
sién intracraneal, o a los datos de las necropsias.*

Durante las ltimas dos décadas, la introduccion de la to-
mograffa (CT) v la imagen de resonancia magnética més
tarde (MRI) permitié la identificacién de casos leves con
sélo unos pocos quistes del parénquima, y las condicio-
nes de cisticercosis benigna y maligna fueron acufiadas.
Después, los estudios en India mostraron que una inmensa
mayorfa de lesiones solitarias que mejoraban espontdnea-
mente, hasta entonces atribuidas a la tuberculosis, eran
cisticercos en fase de degeneracién. La introduccién de
praziquantel y albendazol como los agentes antiparasitarios
especificos se adopté entusidsticamente por muchos seg-
mentos de la comunidad médica debido a que modificaron
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Figura 1. Ciclo vital de la Tenia Solium

Ivpestsan of T salain £gRd |
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Haumas cpsticarrosia

el pronéstico de esta entidad, sin embargo el valor de éstos
agentes ha sido cuestionado por algunos autores y una in-
tensa controversia todavia existe.*

La neurocisticercosis es adquirida a través de la contami-
nacién fecal-oral, y el curso de la enfermedad es complejo,
con dos huéspedes intermediarios (los cerdos y humanos)
y un huésped definitivo (los humanos) Figura 1.

Tabla 1. Criterios diagndsticos para neurocisticercosis

Criterios

Absolutos
Demostracion histolégica del parasito de biopsia del
cerebro o del cordén espinal.
+ Lesidn quistica que muestran es escdlex en laTAC o la RMN.
Visualizacion directa del parasito subretinal en el fondo
de gjo.

Mayores
Lesiones altamente sugestivas de neurocisticercosis en
estudios de neuroimagen.

*+ Inmunoblot serico positivo para deteccion de

anticuerpos anticisticerco.
Reduccion de las lesiones quisticas intracraneales
después de la terapia con albendazol y praziquantel.
Resolucion espontanea de pequenas lesiones solitarias
que realzan con contraste.

Menores
Lesiones compatibles con neurocisticercosis en estudios
de imagen.
+ Manifestaciones clinicas sugestivas de cisticercosis.
+ Antigenos positivos por ELISA en el LCR para
neurocisticercosis.
+ Cisticercosis fuera del SNC.

Epidemiologia
* Evidencia de contacto con un huésped sospechoso de ser
portador de tenia solium.
* Historia de viajes frecuentes a dreas endémicas de la
enfermedad.
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Tradicionalmente, ha sido clasificada en forma activa (arae
noiditis con y sin obstruccién ventricular y vasculitis con
sin infarto) y no activa (calcificaciones) segin la situacién
de la enfermedad. Los criterios diagndsticos estn soparta
dos de acuerdo a la dltima gufa de consenso para el diag
néstico y manejo de la neurocisticercosis publicada en Jag
revisiones de “Clinical Microbiology” del afio 2002. Tabla 1.

En el diagnéstico radiolégico los resultados de la inves
tigacién del pardsito dependen de varios factores, com,
estadio del ciclo vital de la tenia solium al momento de
la presenracién (formas evolutivas radiolégicas: no quis
tica, vesicular, vesicular coloidal, nodular granular y cal
cificada); el ndmero vy situacién (ejemplo, subaracnoiden
cisternal, o intraventricular) de los pardsitos; y las co
plicaciones asociadas como el involucramiento vascular
(arteritis con o sin infarto), la respuesta inflamatoria (ede
ma, gliosis, o aracnoiditis), y en las formas ventriculares (
grado de obstruccién.'s°

La enfermedad sintomdrica es el resultado casi exclusiva-
mente de la invasién del sistema nervioso y del ojo. La
presentacion usual de neurocisticercosis del parénquima |
son las crisis epilépticas observindose en mds del 70%
de los casos, las mismas que pueden ser controladas con
terapia anti-epiléptica. De vez en cuando, los quistes pue-
den crecer y pueden producir un efecto_de masa, asf la
infeccidn extra parenquimatosa puede causar hidrocefalia :
por abstruccién mecdnica de los ventriculos o las cisternas
basales por una reaccién inflamaroria a los quistes (epen-
dimitis y/o aracnoiditis), la hipertensién endocraneal
tiende tener un curso lento y progresivo, en algunos casos
asociarse a episodios stibitos de pérdida de conciencia re-
lacionados con movimientos de la cabeza a esto se conoce
como sindrome de Bruns cuando la causa es un cisticerco
en el [V ventriculo. La variedad llamada racemosa ocurte—
en los ventriculos o las cisternas basales y se caracteriza {
crecimiento anormal de membranas cfsticas con la dege-
neracién de la cabeza del pardsito (el escélex). 12

En la mayorfa de los pacientes, los neurocisticercos pue-
den producir los sintoma aun afios después de la invasién
inicial del sistema nervioso por el pardsito, por cualquier
inflamacién alrededor del parsito, el efecto de masa, o la
lesién residual que provoca una cicarriz.'*

Ast, el acercamiento diagnéstico, manejo y prondstico

para la neurocisticercosis difieren dependiendo amplia-
mente del estadio evolutivo del parisito.

MATERIALES Y METODOS

Se realizé un estudio Prospectivo de tipo Descriptivo
transversal, en pacientes ingresados al 4rea de Hospita-
lizacién del Servicio de Neurologia del Hospital Carlos
Andrade Marin en el perfodo de Julio del afio 2010 a Julio
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Figura 3

Figura 2

del afio 2011, se recolectd los pacientes de acuerdo a los
siguientes Criterios de Inclusién: Pacientes con Neuro-
cisticercosis (no conocida) diagnosticada por cualquier
clinica neurolégica de debut que motivé su atencién hos-
pitalaria, basados en los criterios mencionados en la Tabla
1. Criterios de Exclusién: Pacientes con antecedentes de
diagnéstico de cisticercosis cerebral, atendidos por la mis-
ma clinica neurolégica o por sintomatologia diferente.

Se recolectd la siguiente informacién: 1. Datos clinicos:
edad, sexo, presentacién clinica; 2. Datos imagenoldgicos:
localizacién y fase evolutiva de la cisticercosis; 3. Datos de
estudios de gabinete: electroencefalograma; 4. Datos de tra-
ramiento: medicamentos utilizados para la clinica del pa-
ciente, v fArmacos especificos para la infeccién parasitaria.

RESULTADOS

Se encontré 12 pacientes de acuerdo a los criterios de In-
clusién, que constituyen el 1,7% de todos los ingresos hos-
pitalarios al servicio de Neurologia HCAM en el periodo
mencionado, de éstos el 66,66% pertenecen al sexo mas-
culino, con edades entre los 19 hasta los 58 afios, la pre-
sentacién clinica mds frecuente fue crisis convulsivas en
el 83,33% de pacientes, de las cudles el 50% correspondie-
ron a crisis parciales y el otro 50% a crisis ténico clénicas
generalizadas y el 16,6% restante correspondié a cefalea
en 2 pacientes. El estudio de neuroimagen mds emplea-
do fue la TAC Cerebral simple realizada en el 100% de
pacientes con positividad para el diagnéstico de la patolo-
gfa; la forma evolutiva del pardsito en base a los hallazgos
radiolégicos, encontrada con mds frecuencia fue el quiste
vesicular en el 100% de los casos, de éstos el 33,3% de pa-
cientes tuvieron calcificaciones nodulares (forma no acti-
va) mas quiste vesicular; el 91,6% de pacientes presentd
cisticercosis de localizacién parenquimatosa y 1 paciente
(8,4%) con localizacién extra-parenquimatosa el cual fue
un quiste intraventricular que desarrollé como complica-
cién hidrocefalia aguda. Dentro de los estudios de gabi-
nete se realizé 9 EEG: 6 anormales con datos de descarga
focal en region Frontal en el 55,5% de casos, 1 (11,1%)
EEG con actividad generalizada, 3 (33,3%) fueron nor-
males; 3 pacientes no contaron con dicho estudio porque

Figura 4

la manifestacién clinica no fue crisis convulsivas en 2 pa-
cientes, y en un paciente porque se extravid el estudio.

El 100% de los pacientes recibié terapia antiparasitaria
especifica a base de albendazol y el 83,33% recibid trata-
miento sintomdtico a base de antiepilépticos.

Ademss se incluyeron imdgenes radioldgicas de algunos
casos, como ejemplos. Figura 2, 3 y 4.

CONCLUSIONES

La neurocistecercosis es una de las primeras causas de epi-
lepsia adquirida del adulto en paises de América latina como
Brasil, Colombia, Pertd y Ecuador, la principal manifestacion
clinica de esta infeccién parasitaria son las crisis convulsivas,
en nuestro estudio el porcentaje de ésta manifestacion alcan-
26 el 83,33% dato que se correlaciona con los de la literatura
existente que estd en el rango de 50-80%.7

Existe ademds una adecuada correspondencia clinica en-
tre los hallazgos electroencefalograficos con patrén de
descarga focal y la sintomatologfa clinica de crisis focales
con una correlacién del 100%.

Con respecto al patrén epidemioldgico en el presente estu-
dio se encontré que en 1 aflo de recopilacion de casos de un
total de 696 pacientes hospitalizados en el servicio de neurclogia
del hospital Andrade Marin, por diferentes patologias neurold-
gicas, el 1,7% correspondid a infeccion aguda por cisticercosis
cerebral, segtin los datos de la literatura publicada, cabe resefiar
que el departamento de Estadistica del Hospital Eugenio Espejo
registré 435 casos de meurocisticercosis entre los pacientes tra-
tados en el departamento de Neurologia entre 1987 y 1997, es
decir en un porcentaje de 15% anual, cifra que es mucho mds
alta que en los resultados del presente estudio, lo que sugeriria
que el control de la infeccion parasitaria endémica se lo ha ve-
nido mejorando con el pasar de los afios y menos probable un
sesgo par el tipo de poblacion atendida en referencia al estatus
socicecondmico. Los datos publicados en el Ecuador indican
una prevalencia de cisticercosis en zonas endémicas que llegd
al 21,4% hasta el afio 2007, lo que contrasta con la cifra de
1,7% que es tomada de una poblacisn cautiva de un hospital
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de especialidades médicas de 3er nivel-centro de referencia de la necié asintomdtica lo que eleva el porcentaje de infestacién en ¢
regidn sierra centro norte. Otro hallazgo importante en el estu- contexto de prevalencia e incidencia, sin embargo esto nos indieg
dio es que de todos los casos con debut clinico por cisticercosis que el dato exacto es dificil obtenerlo porque hay pacientes que
activa, 4 pacientes que corresponde al 33,33% del (otal, tenian no expresan la enfermedad pero son potencialmente reservorips
ya una forma inactiva de la infeccién (calcificacion) que perma- y posibles fuentes de contaminacign . **#

ANEXOS

Neurocisticercosis por edad

>50 <20
femenino 17% 16%
33, 33%

Neurocisticercosis por género

20-30
17%

masculino

66,66%
Fuente: Servicio de Neurclogfa del Hospital Andrade Marin, Fuente: Servicio de Neurclogia del Hospital
Julio del 2010 a Julio del 2011 Andrade Marfn, Julio del 2010 a Julio del 2011

s St . e ié i g asi
e a— Presentacion radioldgica del parasito

cefalea ¥ Quistes solos ™ Quiste+calcif
17%

g

Fuente: Servicio de Neurologfa del Hospital Andrade Marin, Fuente: Servicio de Neurologia del Hospital Andrade Marin,
Julio del 2010 a Julio del 2011 Julio del 2010 a Julio del 2011
Estudios de imagen EEG
HTAC B TAC+RMN Ffocales ™ Generalizado ° Normales

Fuente: Servicio de Neurclogia del Hospital Andrade Marin, Fuente: Servicio de Neurologia del Hospital Andrade Marin,
Julio del 2010 a Julio del 2011 Julio del 2010 a Julio del 2011
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RESUMEN

Determinamos el perfil clinico y epidemiolégico de la neurocisticercosis en el mayor centro de
referencia de pacientes afiliados al instituto ecuatoriano de seguridad social a nivel de la regién
sierra central y norte del ecuador, tomando en consideracién que en los Ultimos afios no se han
generado publicaciones acerca de datos estadisticos y de como se halla actualmente esta
infeccién parasitaria del sistema nervioso central en las regiones no costeras de nuestro pais.

Se revisaron las historias clinicas, los datos de imagen sugestivos de cisticercosis cerebral,
descartando otros tipos de lesiones ocupantes de espacio, los hallazgos de laboratorio, estudios
electroencefalograficos, y el manejo terapéutico individualizado entre Julio del 2010 y Julio del
2011. En total 12 pacientes fueron diagnosticados de neurocisticercosis de inicio reciente en base
a los criterios emitidos en la dltima guia de consenso para el diagnéstico y manejo de la
neurocisticercosis publicada en las revisiones de “Clinical Microbiology“del afio 2002.

Palabras Claves: cisticercosis cerebral, epidemiologia, cisticercosis celulosae

ABSTRACS

We determine the clinical and epidemic profile of the neurocysticercosis in the biggest center of
reference of affiliated patients to the social safe-deposit Ecuadorian institute to level of the region
Central Mountain and north of the Ecuador. Taking into account that in the last year's publications
have not taken place about new statistical data and of like is this parasitic infection of the central
nervous system at the moment in the non coastal regions of our country.

The clinical histories were revised, the suggestive image data of cysticercosis discarding other
types of lesions space occupants, the laboratory discoveries, studies electroencephalographic and

the therapeutic handling individualized between July of the 2010 and July of the 2011.



In total 12 patients they were diagnosed of brain cysticercosis based on the approaches emitted in
consent guide it finishes it for the diagnosis and handling of the neurocystecercosis published in the
revisions of “Clinical Microbiology “of the year 2002.

Keywords: brain cystecercosis, epidemiology, cystecerosis cellulose

INTRODUCCION

Cisticercosis, es la infeccion causada por la fase larvaria de la Tenia Solium, es la enfermedad
parasitaria mas comun del sistema nervioso en los humanos y la mas comun de las causas de
crisis epilépticas adquiridas en paises en vias de desarrollo, donde el predominio de tasa de
epilepsia activa es dos veces mayor que en los paises desarrollados (1)

Antes de la introduccion de las técnica de diagnéstico de neurcimagen modernas el conocimiento
de la historia natural de la enfermedad humana, estaba limitado y principalmente basado en el
diagnostico de casos por la presencia de nddulos hipodérmicos, por los hallazgos en los Rayos X
de las calcificaciones en el cerebro o los tejidos blandos, por cirugia de casos realizada debido a
hipertension intracraneal, o a los datos de las necropsias. (3-6)

Durante las dltimas dos décadas, la introduccién de la tomografia (CT) y la imagen de resonancia
magnética mas tarde (MRI) permitié la identificacién de casos leves con sélo unos pocos quistes
del parénquima, y las condiciones de cisticercosis benigna y maligna fueron acufiadas . Después,
los estudios en India mostraron que una inmensa mayoria de lesiones solitarias que mejoraban
espontaneamente, hasta entonces atribuidas a la tuberculosis, eran cisticercos en fase de
degeneracion. La introduccion de praziquantel y albendazol como los agentes antiparasitarios
especificos se adoptd entusiasticamente por muchos segmentos de la comunidad médica debido a
que modificaron el pronéstico de esta entidad, sin embargo el valor de éstos agentes ha sido
cuestionado por algunos autores y una intensa controversia todavia existe. (4)

La neurocisticercosis es adquirida a través de la contaminacion fecal-oral, y el curso de la
enfermedad es complejo, con dos huéspedes intermediarios (los cerdos y humanos) y un
huésped definitivo (los humanos) Figura 1.

Tradicionalmente, ha sido clasificada en forma activa (aracnoiditis con y sin obstruccién ventricular

y vasculitis con o sin infarto) y no activa (calcificaciones) segun la situacién de la enfermedad. Los



criterios diagndsticos estan soportados de acuerdo a la Ultima guia de consenso para el
diagnostico y manejo de la neurocisticercosis publicada en las revisiones de “Clinical Microbiology
“del afio 2002. TABLA 1.

En el diagnostico radioloégico los resultados de la investigacion del parasito dependen de varios
factores, como estadio del ciclo vital de la tenia solium al momento de la presentacion (formas
evolutivas radiolégicas: no quistica, vesicular, vesicular coloidal, nodular granular y calcificada); el
numero y situacion (ejemplo, subaracnoidea, cisternal, o intraventricular) de los parasitos; y las
complicaciones asociadas como el involucramiento vascular ( arteritis con o sin infarto), la
respuesta inflamatoria (edema, gliosis, o aracnoiditis), y en las formas ventriculares el grado de
obstruccién. (18-19)

La enfermedad sintomética es el resultado casi exclusivamente de la invasién del sistema nervioso
y del ojo. La presentaciéon usual de neurocisticercosis del parénquima son las crisis epilépticas
observandose en mas del 70 % de los casos, las mismas que pueden ser controladas con terapia
anti-epiléptica. De vez en cuando, los quistes pueden crecer y pueden producir un efecto de masa,
asi la infeccion extra parenquimatosa puede causar hidrocefalia por obstruccién mecanica de los
ventriculos o las cisternas basales por una reaccion inflamatoria a los quistes (ependimitis y/o
aracnoiditis), la hipertension endocraneal tiende tener un curso lento y progresivo, en algunos
casos asociarse a episodios subitos de pérdida de conciencia relacionados con movimientos de la
cabeza a esto se conoce como sindrome de Bruns cuando la causa es un cisticerco en el IV
ventriculo. La variedad llamada racemosa ocurre en los ventriculos o las cisternas basales y se
caracteriza el crecimiento anormal de membranas cisticas con la degeneracién de la cabeza del
parasito (el escoélex). (11-12)

En la mayoria de los pacientes, los neurocisticercos pueden producir los sintoma aun afios
después de la invasion inicial del sistema nervioso por el parasito , por cualquier inflamacién
alrededor del parasito, el efecto de masa, o la lesion residual que provoca una cicatriz .(14)

Asi, el acercamiento diagnéstico, manejo y pronéstico para la neurocisticercosis difieren

dependiendo ampliamente del estadio evolutivo del parasito.



MATERIALES Y METODOS

Se realizé un estudio Prospectivo de tipo Descriptivo transversal, en pacientes ingresados al érea
de Hospitalizacién del Servicio de Neurologia del Hospital Carlos Andrade Marin en el periodo de
Julio del afio 2010 a Julio del afio 2011, se recolecté los pacientes de acuerdo a los siguientes
Criterios de Inclusién: Pacientes con Neurocisticercosis (no conocida) diagnosticada por cualquier
clinica neurolégica de debut que motivé su atencion hospitalaria, basados en los criterios
mencionados en la Tabla 1. Criterios de Exclusién: Pacientes con antecedentes de diagnéstico de
cisticercosis cerebral , atendidos por la misma clinica neuroldgica o por sintomatologia diferente.
Se recolecto la siguiente informacion: 1. Datos clinicos: edad, sexo, presentacién clinica; 2. Datos
imagenoldgicos: localizacion y fase evolutiva de la cisticercosis; 3. Datos de estudios de gabinete:
electroencefalograma; 4. Datos de tratamiento: medicamentos utilizados para la clinica del
paciente, y farmacos especificos para la infeccion parasitaria.

RESULTADOS

Se encontré 12 pacientes de acuerdo a los criterios de Inclusién, que constituyen el 1,7 % de todos
los ingresos hospitalarios al servicio de Neurologia HCAM en el periodo mencionado , de éstos el
66,66% pertenecen al sexo masculino, con edades entre los 19 hasta los 58 afios, la presentacién
clinica mas frecuente fue crisis convulsivas en el 83,33% de pacientes, de las cuéles el 50%
correspondieron a crisis parciales y el otro 50% a crisis tonico clénicas generalizadas y el 16,6%
restante correspondié a cefalea en 2 pacientes. El estudio de neurcimagen mas empleado fue la
TAC Cerebral simple realizada en el 100% de pacientes con positividad para el diagnéstico de la
patologia; la forma evolutiva del parasito en base a los hallazgos radiolégicos, encontrada con mas
frecuencia fue el quiste vesicular en el 100% de los casos, de éstos el 33,3% de pacientes tuvieron
calcificaciones nodulares (forma no activa) mas quiste vesicular ; el 91,6% de pacientes presenté
cisticercosis de localizacion parenquimatosa y 1 paciente (8,4%) con localizacion extra-
parenquimatosa el cual fue un quiste intraventricular que desarrollé como complicacién hidrocefalia
aguda. Dentro de los estudios de gabinete se realizé6 9 EEG: 6 anormales con datos de descarga

focal en regién Frontal en el 55,5% de casos, 1 (11,1%) EEG con actividad generalizada, 3 (33,3%)



fueron normales; 3 pacientes no contaron con dicho estudio porque la manifestacion clinica no fue
crisis convulsivas en 2 pacientes, y en un paciente porgue se extravio el estudio.

El 100% de los pacientes recibié terapia antiparasitaria especifica a base de albendazol y el
83,33% recibié tratamiento sintomatico a base de antiepilépticos.

Ademas se incluyeron imagenes radiolégicas de algunos casos, como ejemplos. Figura 2,3 y 4.
CONCLUSIONES

La neurocistecercosis es una de las primeras causas de epilepsia adquirida del adulto en paises de
América latina como Brasil, Colombia, Perti y Ecuador, la principal manifestacién clinica de esta
infeccién parasitaria son las crisis convulsivas, en nuestro estudio el porcentaje de ésta
manifestacion alcanzé el 83,33% dato que se correlaciona con los de la literatura existente que
esta en el rango de 50-80%.(23)

Existe ademéas una adecuada correspondencia clinica entre los hallazgos electroencefalograficos
con patrén de descarga focal y la sintomatologia clinica de crisis focales con una correlacion del
100%.

Con respecto al patron epidemiolégico en el presente estudio se encontrd que en 71 afio de
recopilacion de casos de un total de 696 pacientes hospitalizados en el servicio de neurologia del
hospital Andrade Marin, por diferentes patologias neurolégicas, el 1,7% correspondié a infeccién
aguda por cisticercosis cerebral, segin los datos de la literatura publicada, cabe resefar que el
departamento de Estadistica del Hospital Eugenio Espejo registré 435 casos de neurocisticercosis
entre los pacientes tratados en el departamento de Neurologia entre 1987 y 1997, es decir en un
porcentaje de 15% anual, cifra que es mucho més alta que en los resultados del presente estudio,
lo que sugeriria que el control de la infeccion parasitaria endémica se lo ha venido mejorando con
el pasar de los afios y menos probable un sesgo por el tipo de poblacién atendida en referencia al
estatus socioeconomico. Los datos publicados en el Ecuador indican una prevalencia de
cisticercosis en zonas endémicas que llegé al 21,4 % hasta el afio 2007, lo que conirasta con la
cifra de 1,7% que es tomada de una poblacién cautiva de un hospital de especialidades médicas
de 3er nivel-centro de referencia de la regién sierra centro norte. Otro hallazgo importante en el

estudio es que de fodos los casos con debut clinico por cisticercosis activa, 4 pacientes que



corresponde al 33,33% del total, tenian ya una forma inactiva de la infeccién (calcificacién) que

permaneci6 asintomética lo que eleva el porcentaje de infestacién en el contexto de prevalencia e

incidencia, sin embargo esto nos indica que el dato exacto es dificil obtenerlo porque hay pacientes

que no expresan la enfermedad pero son poltencialmente reservorios y posibles fuentes de

contaminacion.(22-23)
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TABLA 1. Criterios diagndsticos para neurocisticercosis

Criterios

Absolutos

Mayores

Menores

Demostracién histoldgica del parasito de biopsia del cerebro o del cordén espinal
Lesién quistica que muestran es escélex en la TAC o la RMN
Visualizacidn directa del parasito subretinal en el fondo de ojo

Lesiones altamente sugestivas de neurocisticercosis en estudios de neuroimagen
Inmunoblot serico positivo para deteccién de anticuerpas anticisticerco
Reduccién de las lesiones quisticas intracraneales después de la terapia con
albendazol y praziquantel.

Resolucién espontanea de pequefias lesiones solitarias que realzan con contraste

Lesiones compatibles con neurocisticercosis en estudios de imagen
Manifestaciones clinicas sugestivas de cisticercosis

Antigenos positivos por ELISA en el LCR para neurocisticercosis
Cisticercosis fuera del SNC

Epidemiologia

Evidencia de contacto con un huésped sospechoso de ser potador de tenia solium
Historia de viajes frecuentes a dreas endémicas de la enfermedad.



Figura 3.
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RESUMEN

La distrofia mioténica (MIM 160900) es una enferme-
dad genética autosémica dominante que se caracteriza
clinicamente por miotonia, degeneracion distrofica del
masculo; cataratas y anomalias en el sistema nervio-
so, aparato digestivo y glandulas endocrinas. Existen
dos formas clinicamente y molecularmente definidas
de distrofia de mioténica: (1) Distrofia mioténica tipo
1 (DM1), también conocido como la enfermedad de
‘Steiner’; y (2) Distrofia mitonica tipo 2 (DM2), tam-
bién conocida como miopatia mioténica proximal. DM1
es la forma més comin de distrofia muscular de inicio en
edad adulta. Esta revision se enfocard en los rasgos clini-
cos, diagnéstico y manejo de DM1 en base a la presenta-
ci6n de varios miembros en varias generaciones de una
misma familia afectada por la enfermedad de “Steiner”
y el caso de un infante de la misma familia con la forma
clinica de miotonia congénita, ademds se comentard los
adelantos en la comprensién de la patogénesis molecular
de esta enfermedad con la referencia particular a nuevos
tratamientos que usan la terapia genética.

PALABRAS CLAVE: Distrofia Mioténica, Herencia au-
tosomica dominante, miotonia congénita.

INTRODUCCION

La distrofia mioténica (MIM 160900) es una enfermedad
genética autosémica dominante que se caracteriza clinica-
mente por miotonfa, degeneracién distréfica del musculo;
cataratas y anomalfas en el sistema nervioso, aparato di-
gestivo y glindulas endocrinas. Existen dos formas clini-
camente y molecularmente definidas de distrofia de mio-
t6nica: (1) Distrofia mioténica tipo 1 (DM1), también
conocido como la enfermedad de ‘Steinert’; y (2) Distrofia
miétonica tipo 2 (DM2), también conocida como miopa-
tfa miotdénica proximal.!
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ABSTRACT

The dystrophy myotonic (MIM 160900) is a genetic ¢
tion inherited by an autosomic dominant trait. It is ass
to muscle dystrophy, myotonia, retard in the velapse of
muscle and anomalies in other organs like eyes, nervous: ;
tem, digestive and endocrine glands. There are two fi
well defined by clinical and molecular characteristics
Myotonic dystrophy type 1 (DM1), also well-kno
‘Steiner dystrophy’; and (2) Myotonic dystrophy
(DM2), also well-known as miopaty mygtonic pro>
DMI and the DM2 are multisystem genetic disorders. Th
DM is the commonest of the muscular d¥strophy of ac
onset. This revision will be focused in the clinical features
diagnosis and management of DM1. We present a famil
which several members in several genevations are affe
by Steiner disese and the situation of the last infant of
family who is affected by the congenital form of myoton
dystrophy. It was also commented the advances in the ur
derstanding of the molecular pathogenesis and reference.
the @ new treatments of gene therapy.

KEYWORDS: Myotonic Dystrophy, Autosomic domina
inheritance, Myotonic Congenital

DM es causada por una expansién de trinucleotido de
CTG inestable que se repiten en la regién 3 de transloca-
cion (UTR) del gen DMPK (proteina de la kinase de la
distrofia miotonica) qué codifica para una kinasa de la mio
sina expresado en la proteina kinasa miotonica del musculo
esquelético, el gen se localiza en el cromosoma 19q13.3.

Los individuos normales tienen entre 5 y 37 repeticiones de
CTG, las CTG que se repiten en longitudes excediendo las
37 son anormales (Ver Figura 1). Los alelos con penetran-
cia completa ocurren con repiticiones mayores a 50 CTGs
v se asocia casi siempre con la enfermedad sintomdtica. La
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Figura 1.Correlacion entre fenotipo y nimero de repeticiones
del CTG.

comprobacién genética molecular detecta las mutaciones
en 100% de individuos afectados. La longitud de los Alelos
fueron establecidas por el Segundo Consorcio Internacio-
nal de Distrofia Miotonica (IDMC) en 19995712

(;:‘1 andlisis de PCR se usa para detecrar las longitud de las
repeticiones menores a 100 y el andlisis de Southern blot
descubra las expansiones més grandes.

Existe ademds el fenémeno de Anticipacién asi los alelos
de DMPK mayor a 37 repeticiones de CTG en longitud
son muy inestables y tienden a expandirse en longitud du-
rante la mitosis y la meiosis. Los nifios de un padre con
DM1 pueden heredar repeticiones en longitudes consi-
derablemente mds grandes que aquéllos presentes en el
padre transmisor. Este fenémeno es la causa de la llamada
“anticipacién” que es la ocurrencia de un incremento de
la severidad en la enfermedad y un decremento en la edad
de aparicién de los sintomas en las generaciones sucesivas.
La presencia de repeticiones de mayor longitud determina
una enfermedad mds severa y desarrollo temprano de los
sintomas causando el fenotipo de “DM1 congénito” un

nifio con DM1 congénito casi siempre hereda el DMPK
( autante extendido del alelo de su madre, en contraste
con otros desérdenes de repeticiones dénde la anticipa-
cién tiende a ocurrir a través del linaje paternal, como
ejemplo, la enfermedad de Huntington.

La herencia paternal de DM1 congénito se ha descrito pero
el mismo es raro; por consiguiente la severidad de la antici-
pacion es dependiente del tamafio de las repeticiones y del
sexo del padre que ha heredado las repeticiones expandidas.

En la evaluacién diagndstica se emplean ademds test no

P & genéticos como:

- 8 - Electromiografia era el estudio més tril antes de que las
pruebas genéticas estuvieran disponibles. La combina-
cidn de las descargas miotonicas y miopatia que apare-
cen las unidades motoras, predominantemente, en los
musculos distales y la cara, es muy sospechoso de DM1.
Las descargas miotonicas caracterfsticas ocurren como
los estallidos de potenciales repetitivos en la insercién
de la aguja, los potenciales varfan en amplitud y fre-

T S

U I AT S SO 5

cuencia, y cuando se los escucha por un altavorz ellos se
parecen el sonido de las hélices de un avién y se llama
bombardero en picada’

- La creatina kinasa del suero puede elevarse ligeramente
en los pacientes con DM1 pero es a menudo normal en
individuos asintomdticos.

- La biopsia del mdsculo es groseramente anormal en los
pacientes afectados. Los rasgos incluyen la variabilidad
en el tamafio de fibra, la fibrosis, la atrofia de fibra y los
ndmeros aumentados de fibras musculares intrafusales.

- Las pruebas de la funcién hepdtica estdn elevadas en de
50% de pacientes.'¢*°

En cuanto a los rasgos clinicos, los pacientes con DM1
pueden ser divididos en cuatro subtipos principales: fe-
notipo premutacién asintomdtico, forma cldsica, forma
de inicio en la infancia, forma congénita esta ultima que
corresponde a la descripcién del caso lla cual no es una
forma temprana severa de la DM1 cldsico més bien es un
fenotipo clinico distinto con rasgos clinicos diferentes (fi-
gura 2). DM1 congénito se presenta a menudo antes del
nacimiento como polihidramnios y movimientos fetales
reducidos. Después del parto, los rasgos principales son la
debilidad generalizada, severa hipotonfa y compromiso
respiratorio. Los infantes afectados tienen el labio supe-
rior invertido en forma de V (también llamado en forma
de pez) lo cual es caracteristico de la debilidad facial se-
vera y dificultad en la lactacién, la mortalidad por fracaso
respiratorio tiende a ser alta.

El retardo en los hitos del desarrollo con dificultades cog-
noscitivas, de aprendizaje que requieren instruccién es-
pecial mas los trastornos de alimentacién son problemas
comunes, pero los infantes supervivientes experimentan
la mejora gradual en la funcién motora.

Los pacientes desarrollan a menudo problemas severos
como complicaciones cardiorespiratorias en la tercera o
cuarta décadas de la vida. Cabe sefialar, que la madre del
lactante al momento actual se halla asintomética (exepto
por la miotonia moderada) y su hijo motivo del caso, ha
presentado varios episodios de infecciones del tracto res-
piratorio inferior los estudios de extensién en el no han
demostrado cardiopatia, oftalmopatia, endocrinopatia
que se pueden presentar en esta enfermedad.

CASOS CLINICOS

Presentamos el caso de un nifio de 1 afio 10 meses de edad
el cual habia presentado sindrome de hipotonfa neonatal
siendo diagnosticado de enfermedad muscular no especifi-
cada, al momento de la consulta persistia sin un diagnéstico
definitivo, y cuya madre de 30 afios edad residente en Qui-
to, de instruccién secundaria presentaba contracturas mio-
tonicas en la manos ella no tenfa conocimiento acerca del
pronéstico y manejo de su propia enfermedad la de su hijo.
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DESCRIPCION DE UNA FAMILIA CON DISTROFIA MIOTONICA (E

Figura 2. Fascies miopaticas del lactante, observese leve ptosis
palpebral asimétrica a predominio derecho con la forma
caracteristica de boca en pez.

ANTECEDENTES PATO LOGICOS EN HUJOS ANTERIORES

La madre refiri6 el fallecimiento de su primer hijo que fue
producto parto por cesdrea debido a labor prolongada y an-
tecedentes de polihidramnios. A los 8 dias de vida al hallar-
se en internacidn conjunta presenta distres respiratorio fue
caralogado como neumonia, fallece a las 48 horas.

ANTECEDENTES OBSTETRICOS

- Prenatal: controles prenatales a partir del 4to mes al Tmo
mes de embarazo tuvo amenaza de parto pretermino.

- Natal: producto de cesdrea iterativa, segunda gesta,
presentacion cefalica, sufrimiento fetal, ruptura prema-
tura de membranas y Polihidramnios severo.

EVALUACION CLiNICA DEL RECIEN NACIDO
El nifio tuvo los siguientes pardmetros antropometricos:
edad gestacional 37 semanas segin Fum, Peso 2770 gr, ta-

lla 44 cm, PC 33c, Apgar 8/9.

Desde el primer dia de vida requirié apoyo con oxigeno-
terapia debido a distres respiratorio leve, cianosis, altera-
ciones gasométricas, hipotonia generalizada, se identifico
paralisis facial bilateral, fue considerado los diagndsticos:
asfixia perinatal, patologia muscular y cromosomopatia.

(%)

Figur:
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2 4. Fendmeno miotonico: falta de relajacion muscular con contractura lue

NFERMEDAD DE STEINER)

Figura 3. Fascies miopaticas en la madre con ptosis palpebral
leve mas hipotrofia facial.

Luego de los estudios respectivos con biometria, hormo-
nas, creatinkinasa todos normales, la rx de térax no fue(.
concluyente para alteraciones cardiacas, los 15 dias de
vida fue diagnosticado de enfermedad muscular congénita
probable miotonfa, no se efectuaron estudios genéticos la

etiologia permanecid presuntiva.

EVALUACION ACTUAL

Lactante con hipotonia escapular y pélvica, rasgos dismor-
ficos con ptosis palpebral leve, dientes cénicos, paladar
ojival, cuya madre presenta rasgos fenotipicos similares y
se logra identificar en ella contractura en manos y dedos
luego de movimientos repetidos de abrir y cerrar las ma-
nos hallazgo clésico conocido como fendmeno mioténico.

(Ver Figura 2-3-4)

La investigacién de la historia genética logro deter-
minar un pedigree: en la lera generacion, el abuelo
paterno afecto de la enfermedad de Steiner, tuvo 4
hijos con el primer compromiso dos de los cuales va
tén y mujer fueron sintométicos, dos portadores varon
y mujer, pero ademds en el 2do segundo compromiso
tuvo también 4 hijos, 3 afectados y uno fallecido de

causa desconocida.

go de abrir y cerrar las manos.
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Figura 5. Pedigree que demuestra el patron autosomico dominante donde el 50% de los descendientes estan afectados con la

enfermedad de Steiner.

En la segunda generacion que corresponde al caso de la for-
ma congénita, la madre cuyos sintomas iniciaron en la edad
adulta a los 20 afios, tuvo dos hijos, uno fallecid por falla res-
piratorio debido a hipotonia severa y el 2 hijo es el paciente
que actualmente est4 siendo manejado en la consulta exter-
na de pediatria del Hospital Andrade Marin. (Ver Figura 5)

DISCUSION

No existen estimaciones del predominic de distrofia mio-
ténica en nuestro pafs, a nivel mundial la prevalencia va-
ria en el rango de aproximadamente 1:100 000 en algunas
éreas de Japén a aproximadamente 1:10 000 en Islandia,
con un predominio europeo de 3 a 15 por 100 000.

La prevencién primaria basdéndose en técnicas de medici-
na reproductiva (diagnéstico prenatal, diagnéstico preim-
plantacional; fecundacién in vitro con gameto donado)
en familias afectadas podria tener mayor efectividad que
las actuales medidas existentes de tratamiento basadas en

la sintomatclogia que se vaya presentando: Terapia ocu-
pacional o incluso cirugia v aparatos ortopédicos en caso
de deformidades; control oftalmoldgico por el riesgo de
cataratas y control cardioldgico por el riesgo de arricmias;
algunos individuos han respondido bien al traramiento
con mexiletene y la carbamazepina. ¥

Al no existir intervencién terapeirica curativa, se estd in-
tentado a través de la via de la terapia génica bloquear el

* gen mutante que presenta sobreexpresion Se ha intentado

utilizar terapia antisentido con resultados prometedores.*

Se hace muy importante que luego del diagnéstico pre-
ciso de la dolencia, se debe recibir asesoria genética. En
esta se debe enfatizar el riesgo de recurrencia existente del
50% de heredar el gen alterado, explicando también el fe-
némeno de anticipacién dado por la amplificacién de los
tripletes que puede generar que la sintomatologia en las
siguientes generaciones sea mucho mds severa. La terapia
génica se encuentra en etapa experimental con expectati-
vas prometedoras.*
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RESUMEN
La distrofia mioténica (MIM 160900) es una enfermedad genética autosémica dominante que se
caracteriza clinicamente por miotonia ,degeneracion distréfica del misculo; cataratas y anomalias
en el sistema nervioso, aparato digestivo y gldndulas endocrinas .Existen dos formas clinicamente
¥y molecularmente definidas de distrofia de mioténica: (1) Distrofia miotdnica tipo 1 (DM1), también
conocido como la enfermedad de ‘Steiner ; y (2) Distrofia mibtonica tipo 2 (DM2), también
conocida como miopatia mioténica proximal. DM1 es la forma més comun de distrofia
muscular de inicio en edad adulta. Esta revisién se enfocara en los rasgos clinicos, diagnéstico y
manejo de DM1 en base a la presentacién de varios miembros en varias generaciones de una
misma familia afectada por la enfermedad de "Steiner " y el caso de un infante de la misma familia
con la forma clinica de miotonia congénita, ademas se comentara los adelantos en la comprension
de la patogénesis molecular de esta enfermedad con la referencia particular a nuevos tratamientos
que usan la terapia genética.
PALABRAS CLAVE: Distrofia Miotonica, Herencia autosomica dominante, miotonia congénita
ABSTRACT
The dystrophy myotonic (MIM 160900) is a genetic condition inherited by an autosomic dominant
trait. It is associate to muscle dystrophy, myotonia, retard in the relapse of the muscle and
anomalies in other organs like eyes, nervous system, digestive and endocrine glands. There are two
forms, well defined by clinical and molecular characteristics: (1) Myotonic dystrophy type 1 (DM1),
also well-known as ‘Steiner dystrophy '; and (2) Myotonic dystrophy type 2 (DM2), also well-known
as miopaty myotonic proximal. DM1 and the DMZ2 are multisystem genetic disorders. The DM1 is

the commonest of the muscular dystrophy of adult onset. This revision will be focused in the clinical



.

features, diagnosis and management of DM1. We present a family which several members in
several generations are affected by Steiner disese and the situation of the last infant of the family
who is affected by the congenital form of myotonic dystrophy.it was also commented the advances
in the understanding of the molecular pathogenesis and reference of the a new treatments of gene
therapy.

KEYWORDS: Myotonic Dystrophy, Autosomic dominant inheritance, Myotonic
Congenital

INTRODUCCION

La distrofia mioténica (MIM 160900) es una enfermedad genética autosémica dominante que se
caracteriza clinicamente por miotonia ,degeneracion distrofica del musculo; cataratas y ar_uomaifas
en el sistema nervioso, aparato digestivo y glandulas endocrinas .Existen dos formas clinicamente
y molecularmente definidas de distrofia de mioténica: (1) Distrofia miotonica tipo 1 (DM1), también
conocido como la enfermedad de ‘Steinert '; y (2) Distrofia midtonica tipo 2 (DM2), también
conocida como miopatia mioténica proximal. 1

DM1 es causada por una expansion de trinucleotido de CTG inestable que se repiten en la region
3 de translocacion (UTR) del gen DMPK (proteina de la kinase de la distrofia miotonica) qué
codifica para una kinasa de la miosina expresado en la proteina kinasa miotonica del musculo
esquelético, el gen se localiza en el cromosoma 19q13.3.

Los individuos normales tienen entre 5 y 37 repeticiones de CTG, las CTG que se repiten en
longitudes excediendo las 37 son anormales (Ver Figura 1). Los alelos con penetrancia completa
ocurren con repiticiones mayores a 50 CTGs y se asocia casi siempre con la enfermedad
sintomatica. La comprobacion genética molecular detecta las mutaciones en 100% de individuos
afectados. La longitud de los Alelos fueron establecidas por el Segundo Consorcio Internacional
de Distrofia Miotonica (IDMC) en 1999. 5712

El analisis de PCR se usa para detectar las longitud de las repeticiones menores a 100 y el analisis

de Southern blot descubra las expansiones méas grandes.



Existe ademas el fenémeno de Anticipacion asi los alelos de DMPK mayor a 37 repeticiones de
CTG en longitud son muy inestables y tienden a expandirse en longitud durante la mitosis y la
meiosis. Los nifios de un padre con DM1 pueden heredar repeticiones en longitudes
considerablemente mas grandes que aquéllos presentes en el padre transmisor. Este fenémeno

es la causa de la llamada "anticipacién " que es la ocurrencia de un incremento de la severidad
en la enfermedad y un decremento en la edad de aparicion de los sintomas en las generaciones
sucesivas. La presencia de repeticiones de mayor longitud determina una enfermedad mas severa
y desarrollo temprano de los sintomas causando el fenotipo de "DM1 congénito” un nifio con DM1
congénito casi siempre hereda el DMPK mutante extendido del alelo de su madre, en contraste
con otros desérdenes de repeticiones doénde la anticipacién tiende a ocurrir a través del linaje
paternal, como ejemplo, la enfermedad de Huntington.

La herencia paternal de DM1 congénito se ha descrito pero el mismo es raro; por consiguiente la
severidad de la anticipacion es dependiente del tamafio de las repeticiones y del sexo del padre
que ha heredado las repeticiones expandidas.

En la evaluacién diagndstica se emplean ademas test no genéticos como:

— Electromiografia era el estudio mas dtil antes de que las pruebas genéticas estuvieran
disponibles. La combinacién de las descargas miotonicas y miopatia que aparecen las
unidades motoras, predominantemente, en los musculos distales y la cara, es muy
sospechoso de DM1. Las descargas miotonicas caracteristicas ocurren como los
estallidos de potenciales repetitivos en la insercion de la aguja, los potenciales varian en
amplitud y frecuencia, y cuando se los escucha por un altavoz ellos se parecen el sonido
de las hélices de un avion y se llama bombardero en picada’

- La creatina kinasa del suero puede elevarse ligeramente en los pacientes con DM1 pero
es a menudo normal en individuos asintomaticos.

— La biopsia del musculo es groseramente anormal en los pacientes afectados. Los rasgos
incluyen la variabilidad en el tamafio de fibra, la fibrosis, la atrofia de fibra y los niimeros
aumentados de fibras musculares intrafusales.

- Las pruebas de la funcion hepética estan elevadas en de 50% de pacientes. 1620



En cuanto a los rasgos clinicos, los pacientes con DM1 pueden ser divididos en cuatro subtipos
principales: fenotipo premutacién asintomatico, forma clasica, forma de inicio en la infancia, forma
congénita esta ultima que corresponde a la descripcién del caso lla cual no es una forma
temprana severa de la DM1 clasico mas bien es un fenotipo clinico distinto con rasgos clinicos
diferentes (figura 2). DM1 congénito se presenta a menudo antes del nacimiento como
polihidramnios y movimientos fetales reducidos. Después del parto, los rasgos principales son la
debilidad generalizada, severa hipotoniay compromiso respiratorio. Los infantes afectados tienen
el labio superior invertido en forma de V (también llamado en forma de pez) lo cual

es caracteristico de la debilidad facial severa y dificultad en la lactacién, la mortalidad por
fracaso respiratorio tiende a ser alta.

El retardo en los hitos del desarrollo con dificultades cognoscitivas, de aprendizaje que requieren
instruccion especial mas los trastornos de alimentaciéon son problemas comunes, pero los
infantes supervivientes experimentan la mejora gradual en la funcion motora.

Los pacientes desarrollan a menudo problemas severos como complicaciones cardiorespiratorias
en la tercera 0 cuarta décadas de la vida. Cabe sefialar, que la madre del lactante al momento
actual se halla asintomatica (exepto por la miotonia moderada) y su hijo motivo del caso, ha
presentado varios episodios de infecciones del tracto respiratorio inferior los estudios de extension
en el no han demostrado cardiopatia, oftalmopatia, endocrinopatia que se pueden presentar en
esta enfermedad.

CASOS CLINICOS

Presentamos el caso de un nifio de 1 afio 10 meses de edad el cual habia presentado sindrome de
hipotonia neonatal siendo diagnosticado de enfermedad muscular no especificada , al momento
de la consulta persistia sin un diagnostico definitivo , y cuya madre de 30 afios edad residente en
Quito, de instruccién secundaria presentaba contracturas miotonicas en la manos ella no tenia

conocimiento acerca del pronéstico y manejo de su propia enfermedad la de su hijo.

Antecedentes patoldgicos en hijos anteriores



La madre refirié el fallecimiento de su primer hijo que fue producto parto x cesarea debido a labor
prolongada y antecedentes de polihidramnios, A los 8 dias de vida al hallarse en internacién
conjunta presenta distres respiratorio fue catalogado como neumonia, fallece a las 48 horas.
Antecedentes Obstétricos

Prenatal: controles prenatales a partir del 4to mes al 7mo mes de embarazo tuvo amenaza de
parto pretermino.

Natal: producto de cesarea iterativa, segunda gesta, presentacién cefélica, sufrimiento fetal,
ruptura prematura de membranas y Polihidramnios severo

Evaluacién clinica del recién nacido:

El nifio tuvo los siguientes parametros antropométricos: edad gestacional 37 semanas seglin Fum,
Peso 2770gr, talla 44cm, PC 33c, Apgar 8/9

Desde el 1er dia de vida requirié6 apoyo con oxigenoterapia debido a distres respiratorio leve,
cianosis,  alteraciones gasométricas, hipotonia generalizada, se identifico paralisis facial
bilateral, fue considerado los diagnosticos: asfixia perinatal, patologia muscular vy
cromosomopatia, (**)

Luego de los estudios respectivos con biometria, hormonas, creatinkinasa todos normales, la rx de
torax no fue concluyente para alteraciones cardiacas, los 15 dias de vida fue diagnosticado de
enfermedad muscular congeénita probable miotonia , no se efectuaron estudios genéticos la
etiologia permanecio presuntiva.

Evaluacién actual

Lactante con hipotonia escapular y pélvica, rasgos dismorficos con ptosis palpebral leve, dientes
conicos , paladar ojival , cuya madre presenta rasgos fenotipicos similares y se logra identificar en
ella contractura en manos y dedos luego de movimientos repetidos de abrir y cerrar las manos
hallazgo clasico conocido como fenémeno mioténico. (Ver Figura 2-3-4)

La investigacion de la historia genética logro determinar un pedigree: en la 1era generacién, el
abuelo paterno afecto de la enfermedad de Steiner, tuvo 4 hijos con el primer compromiso dos de
los cuales varén y mujer fueron sintométicos, dos portadores varén y mujer, pero ademas en el

2do segundo compromiso tuvo también 4 hijos, 3 afectados y uno fallecido de causa desconocida.



En la segunda generacién que corresponde al caso de la forma congénita, la madre cuyos
sintomas iniciaron en la edad adulta a los 20 afios, tuvo dos hijos, uno fallecié por falla respiratorio
debido a hipotonia severa y el 2 hijo es el paciente que actualmente esta siendo manejado en la

consulta externa de pediatria del Hospital Andrade Marin. (Ver Figura 5)

DISCUSION

No existen estimaciones del predominio de distrofia mioténica en nuestro pais, a nivel mundial la
prevalencia varia en el rango de aproximadamente 1:100 000 en algunas &reas de Japdn a
aproximadamente 1:10 000 en Islandia, con un predominio europeo de 3 a 15 por 100 000.

La prevencion primaria basandose en técnicas de medicina reproductiva (diagnéstico prenatal,
diagnostico preimplantacional ; fecundacién in vitro con gameto donado) en familias afectadas
podria tener mayor efectividad que las actuales medidas existentes de tratamiento basadas en la
sintomatologia que se vaya presentando :Terapia ocupacional o incluso cirugia y aparatos
ortopédicos en caso de deformidades ; control oftalmolégico por el riesgo de cataratas y control
cardiolégico por el riesgo de arritmias ; algunos individuos han respondido bien al tratamiento con
mexiletene y la carbamazepina. 4345

Al no existir intervencion terapeutica curativa, se estd intentado a través de la via de la terapia
génica bloquear el gen mutante que presenta sobreexpresidn Se ha intentado utilizar terapia
antisentido con resultados prometedores. 4s

Se hace muy importante que luego del diagnéstico preciso de la dolencia, se debe recibir asesoria
genética. En esta se debe enfatizar el riesgo de recurrencia existente del 50% de heredar el gen
alterado, explicando también el fenémeno de anticipacion dado por la amplificacién de los tripletes
que puede generar que la sintomatologia en las siguientes generaciones sea mucho mas severa.

La terapia génica se encuentra en etapa experimental con expectativas prometedoras.as
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Figura 1.- Correlacién entre fenotipo y niimero de repeticiones del CTG

Figura 2.- Fascies miopaticas del lactante, observese leve ptosis palpebral
asimeétrica a predominio derecho con la forma caracteristica de boca en pez



Figura 3 .Fenémeno miotonico: falta de relajacién muscular con contractura luego de abrir y
cerrar las manos

-

igura 4. Fascies miopaticas en la madre con ptosis palpebral leve mas
hipotrofia facial
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Figura 5 .- Pedigree que demuestra el patrén autosomico dominante donde el 50% de los
descendientes estan afectados con la enfermedad de Steiner .
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