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CASO RADIOLOGICO

Diagnostico: Distrofia miotonica congénita
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MOTIVO DE CONSULTA Y ANTECEDENTES

Recién nacido a término, hembra, re-
mitido a los dos dias de vida de Hospital
Comarcal por sospecha de cromosomopatia
y afectacion neurolégica. Embarazo con-
trolado de evolucion normal, parto espon-

HG. 1.

Radiografia de torax en la que se evidencia
elevacion de ambos hemidiafragmas de forma mas
acusada en el lado derecho y costillas finas
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taneo. Precisd reanimacion superficial por
clanosis transitoria.

En la anamnesis familiar se recogen los
siguientes datos: Madre de 25 afios que no
refiere antecedentes de interés. Hermano
de 7 afios, presentd durante el periodo
neonatal depresion neuroldgica similar,
siendo los diagnosticos posteriores de hi-
drocefalia y retraso mental.

A la exploracion fisica destaca un peso
de: 2.970 grs., talla: 50 cm. Hipotonia
marcada de predominio en extremidades

FiG. 2.

Ecografia cerebral gue muestra ligera dilata-
cion de los ventriculos laterales

Hospital Son Dureta (Materno-Infantil). Palma de Mallorca.



146

inferiores. Arreflexia osteo-tendinosa. Ex-
presién facial caracteristica con boca en
posicién de «acento circunflejor, raiz nasal
ancha. Piés equinovaros. Luxacién de am-
bas caderas.

Exploraciones complementarias: Bio-
quimica de sangte y orina normal. Inmu-
noglobulinas: IgG 536 mgs/l. Ecocardio-
graffa, normal. Estudio oftalmolégico,
normal. Cariotipo, normal (46 XX). Estu-
dio electromiogrifico, normal. Enzimas
musculares, normales. Estudio TORCHS
(fiax), presencia de anticuerpos residuales.
Aminoacidemia, normal.

La radiologia esquelética mostraba los
huesos largos finos y algo desmineraliza-
dos. Piés equinovaros. Luxacién de ambas
caderas. Las sucesivas radiografias de térax
(fig. 1) mostraron elevacién importante de
ambos hemidiafragmas, mas acentuada en
el lado derecho, costillas finas y algo des-
mineralizadas.

La ecografia cerebral (fig. 2) mostraba
ligero aumento del sistema ventricular sin
otros hallazgos resefiables. Ecografia abdo-
minal normal.

La evolucion se caracterizé inicialmente
por persistencia de hipotonia severa, respi-
racién superficial con inctementos ocasiona-
les de la dificultad respiratotia e intoleran-
cia digestiva. Precisé periodos intercurren-
tes de alimentacién parenteral y alimenta-
c16n transpilérica posterior pot intolerancia
digestiva persistente. Medidas de fisiotera-
pia y drenaje bronquial. Posteriormente
presentdé mejoria paulatina de la hipotonia
asi como de la intolerancia digestiva.

DIAGNOSTICO: Distrofia mioténica
congénita.
COMENTARIOS

A los 6 dias del ingreso y ante la sos-
pecha clinica de Distrofia Mioténica Con-
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génita (DMC), se refirid a la madre al ser-
vicio de neurologia de adultos que confit-
mb tras exploracién clinica, la presencia de
la enfermedad en ella y en otros miem-
bros de la familia (hermano de 7 afios,
abuelo y tio maternos) no reconocida has-
ta el momento.

La pMcC (enfermedad de Steiner) es un
trastorno caracterizado por debilidad mus-
cular, atrofia y miotonia. Frecuentemente
asocia otras anomalias como: miocardiopa-
tia, catarata, retraso mental, hipogonadis-
mo y otras disfunciones endocrinas. Aun-
que la transmisién es autosdmica domi-
nante, sobre todo en los casos neonatales,
esta condicidn ocutre exclusivamente en
los hijos de madres que tienen DMC, por
lo que se ha postulado que la DMC puede
resultar de un factor materno que actie
sobre el feto intrauterinamente y afecte al
gen causante de la DMC. La incidencia de
la enfermedad se calcula en torno a 6 x
100.000 R.N. vivos (1).

El momento de la aparicién de la en-
fermedad. Las manifestaciones clinicas y la
intensidad de las mismas son muy varia-
bles en su intensidad y especificidad.
Cuando, como en el presente caso, la en-
fermedad se manifiesta en el periodo neo-
natal y no existen antecedentes familiares
reconocidos el diagnéstico puede ser muy
dificultoso. El cuadro clinico caracteristico
de la forma neonatal consiste en: hipoto-
nia generalizada, atrofia muscular, debili-
dad facial con dificultad en la succién,
problemas respiratorios y frecuentemente
asocian deformidades esqueléticas. El
diagnéstico diferencial incluye entidades
como: otras formas de hipotonia infantil,
varias miopatias congénitas, cromosomo-
patias, y sobre todo con la hipotonia se-
cundaria a axfisia perinatal, que es el etror
diagnéstico mis frecuente (2).

En los dltimos afios se ha detectado
una mayor incidencia de diagnésticos rea-
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lizados en el periodo neonatal, enfatizdn-
dose el valor de algunos signos radioldgi-
cos cuyo andlisis minucioso y su cotrecta
interpretacién pueden ser fundamentales
para establecer la sospecha diagnéstica,
que deberi confirmarse, sobre todo, por el
estudio familiar, ya que desafortunada-
mente no existen pruebas bioquimicas o
electromiogrificas especificas que confir-
men el diagnéstico en el periodo neo-
natal.

La afectacién diafragmdtica en pacien-
tes afectos de DMC es bien conocida, pero
solo en los tltimos 20 afios este hallazgo
radiolégico ha sido reconocido y considera-
do de gran valor diagnostico en el periodo
neonatal. Frecuentemente la afectacién,
aunque bilateral, es mis acusada en el lado
derecho. El diagnéstico diferencial radiol6-
gico incluye entidades como: eventracién
diafragmitica, hernia, lesién del netvio fre-
nético, hipoplasia pulmonar etc. (1, 3).

El aumento de tamafio de los ventricu-
los cerebrales es otro hallazgo que, aun-
que ya reconocido en pacientes adultos,
recientemente ha sido reportado en el
neonato (1, 4). En nuestro paciente este
aumento era muy ligero y en un principio
no fue adecuadamente valorado ni relacio-
nado con su proceso.

En conclusién: Ante una elevacién dia-
fragmatica persistente, sobre todo en el la-
do derecho, asociada a hipotonia en el pe-
tiodo neonatal, debe considerarse el diag-
néstico de DMC, incluso en ausencia de
historia familiar conocida. La presencia de
otros hallazgos radioldgicos o ecogrificos
como: costillas finas, diversas anomalias
esqueléticas o aumento de tamafio de los
ventriculos cerebrales, refuerzan esta hipd-
tesis diagnéstica que debe cofirmarse sobre
todo por el estudio familiar.
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