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reSUMeN

Introducción. la enfermedad de Steinert congénita es la 
forma más grave de distrofia miotónica tipo 1, caracterizada 
fundamentalmente por hipotonía muscular y dificultades 
para la alimentación. Se hereda de forma autosómica domi-
nante y presenta el fenómeno de anticipación, siendo la pene-
trancia mayor en generaciones sucesivas y, por tanto, formas 
más graves. presentamos un caso de una forma congénita 
de enfermedad de Steinert en el contexto de familia afecta. 

Caso clínico. embarazo controlado con diagnóstico fetal 
de enfermedad de Steinert (+ 110 copias CtG). Cesárea elec-
tiva a las 38 semanas. apgar 3/7/8. la madre y hermana de 
2 años, enfermedad de Steinert. en la exploración destaca 
hipotonía y debilidad muscular generalizada, con movimien-
tos escasos y facies hipomímica. reflejo de succión débil e 
hiporreflexia osteotendinosa. precisa ventilación mecánica 
invasiva durante 21 días, posteriormente ventilación no inva-
siva nocturna hasta los 3 meses de vida. precisa sonda oro-
gástrica para la alimentación durante el primer mes, después 
progresivamente tolerancia oral con buena coordinación 
succión-deglución-respiración y adecuada ganancia pon-
deroestatural. actualmente con 6 meses y medio, presenta 
retraso del desarrollo neuromadurativo global, persistiendo 
la hipotonía generalizada. en seguimiento multidisciplinar 
por especialistas, centro de atención temprana y pediatra 
de atención primaria. 

Conclusiones. la gravedad de la forma neonatal de 
la enfermedad de Steinert requiere un seguimiento por el 

pediatra de atención primaria y equipo multidisciplinar 
para detectar posibles complicaciones que pueden llevar 
incluso a la muerte temprana. 

actualmente el consejo genético es esencial para la 
planificación familiar y poder evitar la transmisión de la 
enfermedad a generaciones sucesivas. por un lado, se puede 
realizar estudio genético de los embriones de manera pre-
implantacional para posteriormente transferirlos de manera 
selectiva sin la mutación, mediante técnicas de fecundación 
in vitro. por otro lado, también es posible el estudio genético 
fetal mediante biopsia corial en el primer trimestre de la 
gestación, como en el caso presentado, pudiéndose realizar 
interrupción voluntaria del embarazo. 

Palabras clave: enfermedad de Steinert; distrofia mio-
tónica tipo 1 congénita. 

aBStraCt

Introduction. Congenital Steinert’s disease is the most 
serious form of type 1 myotonic dystrophy, characterized 
mainly by muscle hypotonia and feeding difficulties. it is 
inherited autosomically dominant and presents the phe-
nomenon of anticipation, being the major penetrance in 
successive generations and therefore, more serious forms. 
We present a case of a congenital form of Steinert’s disease 
in the affected family context. 

Clinical case. pregnancy controlled with fetal diagno-
sis of Steinert’s disease (+ 110 CtG copies). Cesarean elec-
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tive at 38 weeks. apgar 3/7/8. the mother and sister of 2 
years old have also Steinert’s disease. exploration highlights 
hypotonia and generalized muscle weakness, with scarce 
movements and hypomimic facies; weak suction reflex-
ion and osteotendinous hyporreflexia. it requires invasive 
mechanical ventilation for 21 days, later non-invasive night 
ventilation up to 3 months of life. it needs an orogastric 
tube for feeding during the first month, then progressively 
oral tolerance with good coordination, suction-swallowing-
breathing and adequate ponderoestatural gain. Currently, 
with 6 months of life, she presents a delay in global neuroma-
durative development, persisting generalized hypotonia. in 
multidisciplinary follow-up by specialists, early care center 
and primary care pediatrician. 

Conclusions. the severity of the congenital form of 
Steinert’s disease requires follow-up by the primary care 
pediatrician and multidisciplinary team to detect possible 
complications that can lead to even early death. 

Currently genetic counseling is essential for family plan-
ning and to prevent the transmission of the disease to suc-
cessive generations. on the one hand, it is possible to carry 
out a genetic study of the embryos in a pre-implantation 
manner and then transfer them selectively without the muta-
tion, by in vitro fertilization techniques. on the other hand, 
fetal genetic study by corial biopsy in the first trimester of 
pregnancy is also possible, as in the case presented, being 
able to voluntary interruption of pregnancy.

Key words: Steinert’s disease; Congenital type 1 myo-
tonic dystrophy.

iNtrodUCCiÓN

la enfermedad de Steinert congénita es la forma más gra-
ve de distrofia miotónica, caracterizada fundamentalmente 
por hipotonía muscular y dificultades para la alimentación. 
Se hereda de forma autosómico dominante y además se pro-
duce el fenómeno de anticipación, siendo la penetrancia 
mayor en generaciones sucesivas y, por tanto, formas más 
graves(1-2). presentamos un caso de una forma congénita de 
enfermedad de Steinert en el contexto de familia afecta. 

CaSo ClíNiCo

presentamos un caso de una recién nacida con antece-
dentes de embarazo controlado, en el que se realizó diagnós-
tico fetal de enfermedad de Steinert (+ 110 copias) median-
te biopsia corial en la semana 13 de gestación. los padres 

no aceptaron la proposición de interrupción voluntaria de 
embarazo, por lo que se continúo con la gestación. 

entre los antecedentes familiares destaca la hermana de 2 
años con enfermedad de Steinert forma congénita (extensión 
completa en estado heterocigoto, alelo del gen dMpK con 
más de 50 copias CtG. la madre también diagnosticada 
de enfermedad de Steinert e intervenida de cataratas a los 
19 años. también el abuelo materno ha sido intervenido de 
cataratas a los 50 años, aunque no está estudiado. tras el 
diagnóstico de la primera descendiente, se ofreció conse-
jo genético para evitar la transmisión de la enfermedad en 
futuras gestaciones. 

Se realizó cesárea electiva, a las 38 semanas de edad ges-
tacional. la paciente, con apgar 3/7/8, precisa reanimación 
en paritorio e intubación en las primeras 24 horas por insu-
ficiencia respiratoria grave. 

en la exploración física de la recién nacida destacan 
flexión de muñeca izquierda reductible y pie talo-valgo 
derecho con limitación extensión tobillo. Facies hipomími-
ca con micro-retrognatia, boca abierta con labio superior en 
V invertida. pabellones auriculares grandes con antihélix 
prominente (Fig. 1). hipotonía y debilidad muscular genera-
lizada con movimientos espontáneos presentes pero escasos. 
hipotonía axial severa sin control del tono. Soplo sistólico 
ii/Vi. Succión muy débil. hiporreflexia osteotendinosa. 
Caderas muy laxas. 

Evolución
en las primeras 24 horas precisó intubación y ventila-

ción mecánica invasiva por insuficiencia respiratoria grave 
que se mantuvo hasta los 21 días de vida. posteriormente y 

Figura 1. Facies hipomímica con micro-retrognatia, boca abierta con 
labio superior en V invertida. hipotonía de eje. escasa movilidad 
espontánea.
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durante 3 meses necesitó ventilación no invasiva nocturna, 
modalidad Bipap.

presenta además insuficiencia tricuspídea moderada sin 
repercusión hemodinámica en seguimiento por cardiología 
infantil. 

durante el primer mes de vida debido a la escasa succión, 
alimentación por sonda orogástrica, inicialmente a débito 
continuo, posteriormente fraccionada. al mes inicio de tole-
rancia oral con buena coordinación succión-deglución respi-
ración. posteriormente alimentación oral sin signos de difi-
cultad respiratoria y con buena ganancia ponderoestatural. 

Neurológicamente con 6 meses y medio presenta retraso 
del desarrollo neuromadurativo global con contacto pobre 
de la mirada, hipotonía generalizada, con asimetría del tono 
muscular, siendo mayor en extremidad superior izquierda. 
Movimientos más fluidos pero escasos, sin sostén cefálico 
completo, sedestación con signo de navaja positivo, con 
postura en abducción de miembros inferiores. en la eco-
grafía cerebral se observa atrofia-dilatación ventricular de 
predominio en ventrículo lateral izquierdo, lo que implica 
un riesgo de desarrollo hemiparético-espástico. 

desde el alta hospitalaria, está en seguimiento multidis-
ciplinar por neurología, neonatología, cardiología y neumo-
logía además de tratamiento de estimulación en centro de 
atención temprana y rehabilitación física. Se realizan contro-
les habituales por pediatra de atención primaria y pendiente 
de valoración por oftalmología para detectar precozmente 
trastornos visuales. 

diSCUSiÓN

la distrofia miotónica tipo 1 o enfermedad de Steinert es 
una enfermedad mutisistémica genética de herencia autosó-
mica dominante y expresión variable. Se produce expansión 
de tripletes de nucleótidos CtG (citosina-tiamina-guanina), 
por mutación en el gen dMpK localizado en el cromosoma 
19. en los individuos normales, el número de tripletes oscila 
entre 5 y 37. las formas tardías parciales presentan entre 
50 y 100 repeticiones. los afectados de la forma congénita 
tienen hasta 2.500. en nuestro caso tiene 110 repeticiones(1-3). 
Se ha relacionado el número de repeticiones del triplete con 
el grado de afectación de la enfermedad, ya que a más repe-
ticiones la afectación suele ser mayor y más temprana, sin 
embargo, no se ha establecido con evidencia esta asociación 
genotipo/fenotipo(3).

la herencia es autosómica dominante y se produce fenó-
meno de anticipación, siendo la penetrancia de la mutación 
mayor en generaciones sucesivas y por tanto formas más 

graves. de esta manera, la forma congénita de la enferme-
dad, como en nuestro caso, es la forma más grave de la 
enfermedad. en el 90% de los casos la transmisión es materna 
como en la paciente presentada(1,4). la distrofia miotónica 
congénita tienen una incidencia estimada a nivel mundial 
de 3-15:100.000 nacidos vivos(5). 

la forma congénita se manifiesta de manera prenatal 
con disminución de los movimientos fetales y polihidram-
nios por trastornos de la deglución. es frecuente la hipoxia 
neonatal y al nacimiento presentan hipotonía generaliza-
da, escasa movilidad espontánea, alteración de la succión-
deglución y facies sugestiva poco expresiva, alargada, labio 
superior en V invertida con paladar ojival. también pueden 
presentar otras señales secundarias a la escasa movilidad y 
la hipotonía como hernia inguinal, criptorquidia, pie equi-
novaro o artrogriposis; esta última ocurría en la paciente 
descrita. la hipotonía generalizada, respiratoria y facial 
provoca problemas de insuficiencia respiratoria precisan-
do hasta en el 80% asistencia respiratoria con ventilación 
mecánica durante un tiempo variable. Cuando la duración 
de la ventilación mecánica es invasiva menor a 30 días, como 
en nuestra paciente que fue de 21 días, se asocia a menor 
morbimortalidad. pueden presentar también debido a la 
hipotonía dificultades para la alimentación al nacimiento, 
precisando sondas oro o nasogástricas durante los primeros 
días de vida. 

las complicaciones durante la infancia son fundamen-
talmente retraso del desarrollo neuromadurativo, retraso del 
crecimiento ponderoestatural, dificultades en la alimentación 
y estreñimiento crónico(6). la discapacidad intelectual está 
presente en el 50-60% y la causa aún no está bien determi-
nada, pero la atrofia cerebral y la dilatación ventricular a 
menudo son evidentes en el momento del nacimiento, tal 
y como presenta el caso descrito. además se puede obser-
var un trastorno del espectro autista, trastornos comunes 
de humor, problemas de atención y habilidades visuales y 
espaciales anormales(4). la atrofia muscular es progresiva 
y el fenómeno miotónico no suele aparecer antes de los 3-4 
años de vida. además se asocia a cataratas, hipogamma-
globulinemia, resistencia a la insulina, dislipemias, alope-
cia y alteraciones en la conducción cardiaca(1-3). Con el fin 
de identificar precozmente las complicaciones asociados es 
adecuado realizar seguimiento neurológico estrecho, contro-
les cardiológicos y oftamológicos de forma anual, controles 
endocrinos con analíticas periódicas, incluyendo niveles de 
inmunoglobulinas(2).

la mortalidad es alta, hasta el 50% en los gravemente 
afectados, principalmente por insuficiencia respiratoria(1,3) 
o por causa cardiaca (muerte súbita por alteraciones de la 
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conducción o taquiarritmias). la esperanza de vida en las 
formas congénitas es de 45 años, excluyendo las muertes en 
periodo neonatal(4). 

aún no existe tratamiento curativo de la enferemedad, 
por tanto, el consejo genético es esencial para la planificación 
familiar. Se puede realizar estudio genético de los embriones 
de manera preimplantacional para posteriormente transferir-
los de manera selectiva sin la mutación, mediante técnicas de 
fecundación in vitro. además, también es posible el estudio 
genético fetal mediante biopsia corial en el primer trimestre 
de la gestación, como en el caso presentado, pudiéndose 
realizar interrupción voluntaria del embarazo, evitando de 
ambas formas la transmisión de la enfermedad a genera-
ciones sucesivas(5).

CoNClUSioNeS

la gravedad de la forma congénita de distrofia miotónica 
de Steinert requiere un seguimiento estrecho por el pedia-
tra de atención primaria y un equipo multidisciplinar para 
detectar las posibles complicaciones descritas que empeoran 
la calidad de vida de los pacientes y sus familias, pudiendo 
llegar incluso a la muerte, especialmente durante el primer 
año de vida. 

actualmente el consejo genético es esencial para la 
planificación familiar y poder evitar la transmisión de la 
enfermedad a generaciones sucesivas. por un lado, se puede 
realizar estudio genético de los embriones de manera pre-
implantacional para posteriormente transferirlos de manera 

selectiva sin la mutación, mediante técnicas de fecundación 
in vitro. por otro lado, también es posible el estudio genético 
fetal mediante biopsia corial en el primer trimestre de la 
gestación, como en el caso presentado, pudiéndose realizar 
interrupción voluntaria del embarazo. 
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