DISTROFIA WIOTONICA DE STEINERT : ESTUDIO FANLIAR =

Jorce Voro BernaLes, GiNo CosTa y JAIME RoMEero

Tenemos el propdsito de presentar un grupo familiar en el que se
encuenira bien caracterizada la distrofia mioldnica de Steinert. Esto nos
fué posible verificarlo en 7 de los familiares del paciente A. M., actual-
mente hospitalizado en el Servicio.

La literatura local no registraba aun esta enfermedad, bastante di-
fundida en el mundo. Como un sdélo caso nos parece insuficiente, pre-
santamos las historias registradas hasta hoy, en tan rico malerial {ami-
liar. Se traia de una familia de mestizos con fuerte proporcion de
indigena.

Algunos puntos del aspecto neuroldgico merecen ser recordados, y
resumiremos los més sugestivos, incluidos en los numerosos trabcijos
que presenta la literatura moderna. La enfermedod de Steinert es una
enfermedad general en la que destacan los sintomas neuroldgicos. Se
asocian o coexisten en las cepas {amiliares signos oculares y sintoma-
lologia endécrina, ambos fundamentales. El cardcter hereditario es do-
minante, con algunas particularidades. La herencia parece ir comple-
tando gradualmente la sintomatologia, hasta el punto en que instalada,
comienza a anliciparse : anticipacién y potencializacién, constituyen lo
llamada “herencia progresiva’™. Esto lo hemos observado en nuesiros
casos. La enfermedad predomina en el sexo masculino. Se trasmile a
ravés de mujeres y también de hombres.

La sintomatologia ocular y nerviosa son suficiente evidenciq, afia
didas « la herencia, para fundamentar el diagndstico positivo de la en-
{ermedad. El sintoma ocular es la catarata capsular posterior, revelable
én su comienzo por examen a la ldmpara de hendidura; aparece comc

(*) Servicio de Neurologia, Hospital Obrero de Lima.
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depdsitos brillantes distribuidos radialmente, es de ocurrencia presenil
Yy operable con buenos resultados. La sintomatologia nerviosa esta com-
puesta de amiotrofias y mictono, siendo éste el que suele abrir e} cuadro
clinico. Estos fenémenos merecen un andlisis més detenido :

Las Amiotrofias.—Tienen distribucién constante en la cara, cuello y
segmentos intermedios de los miembros. En la cara: los temporales,
orbiculares, palpebrales y elevadores de los labios son comprometidos
gradualmente. En el cuello es notable y constante la atrofia de los
musculos esternocleidomastoideos. En los miembros se respetan los
musculos pequenos distales y se atrofian los de los antebrazos y pier-
nas. En los muslos se cita la atrofia constante de los vastos internos.
Estas atrofjas no son superponibles a los grupos musculares con Mioto-
nta. Ambos fenémenos pueden incluso presentarse aisladamente en al-
gunos individuos.

La Miptonia—Es seguramente el mas sugestivo sintoma de esta
enfermedad. En éste, como en otros capitulos de la investigacién en la
Distrofia Mioténica, son interesantes los trabajos de Ravin v colaborado-
res en 13 casos admirablemente estudiados. El miotono consiste en la
persistencia involuntaria del estado de contraccién voluntaria; pueden
desencadenarlo también estimulos mecénicos y eléctricos. Disminuye
con la repeticién del esfuerzo contractural y aumenta con la fuerza de
contraccién. Al andlisis ergogréfico se demuestra que la decontraccién
se hace en un tiempo lento de 15 a 55 segundos, que en cada caso es
constante e independiente del mantenimiento tetdnico ¢ de su cese brus-
co. Se hace cada vez mds evidente la aproximacién enire el miotono
v las contracturas. Estas, sea la Veratrinica, la de estimulacién neuro-
muscular, la muscular o la acetileolinica, tienen caracteristicas comunes
y son también diferenciables de la constracciéon tetémica. La Veratrinicq,
por ejemplo, reproduce un “fondo facilitador” de la prolongacién con-
tractual. Hay que aceptar que tantos diferentes medios de producir con-
fracturas deben contar con una caracteristica fundamental del musculo
esquelético, que se presenta de manera estable en el miotono. Puede
demosirarse que las citadas contracturas no se suprimen ni se evitan
con la depervacién quimica; tampoco el miotono desaparece bajo la
Estovaina intratecal que suprime toda conduccidn refleja. En cuanto a
la accién protectora de la quinina y epinefrina contra el miotono, se
ejerce también sobre las ciladas contracturas.

Al quedar limitado el trastorno a la periferia, podriamos pensar en
primer término en la conduccién neuromuscular y su expresién clinica
que es la liberacién de la acetilcolina. Mds, si recordamos que los mis-
mos segundos dura el miotono, con mayor o menor duracién del esfuer-
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20 —vale decir que mds o menos liberacién de acetil colina— la hipd-
tesis resulia inaceptable. Tampoce es sostenible la idea de una mayor
sensibilidad local a la acetileolina, porque las fibras musculares respon-
den a la ley del "todo o nada”. En pocas palabras : La conduccidn neu-
romuscular sélo juega en la puestia en marcha del fendmeno miotdnico;
éste depende de condiciones locales de la musculatura afectada por pro-
bables alteraciones metabdlicas.

Nuevos hechos de la terapéutica, que se pueden vincular a los ha-
llazgos anatomo-patoldgicos mds frecuentes, favorecen la correlacién del
franstorno neuromuscular, con los transtornos generales de estos enfer
mos. El miotono es tan vulnerable, que lo reducen considerablemente
la Quinina, la Quiniding, la Epinefrina, la Efedrina y la Insuling, entre
otras substancias. Mds recientemente estd demostrado que .desaparece
précticamente mientras dura la accién de la Cortisona (Shy, Baendler,
Rabinovitch, Mc. Earchern). Tales observaciones dan crédito a que
cuatro sobre cinco casos autopsiados por Ravin y colaboradores, de-
muestran lesiones importantes en la corteza de las cépsulas suprarre-
nales. Ahora bien, los esteorides de la estimulacion de esta glédndulg,
se demuestran cada dia mds utiles en la concepcidn patogénica de nu-
merosas enfermedades humanas. En todo caso, el miotono es un fend-
meno reversible temporalmente, independiente de las atrofias, dificil de
concebirse ligado a destrucciones nerviosas, muy significativo de una
perturbacion en los mecanismos fundamentales de la contractura
muscular.

La sintomatologia enddécrina es manifiesta por la calvicie coronal v
las insuficiencias gonodales. Ademds hay i{ranstornos incostantes del
metabolismo creatinico, del trofismo oseo, baja del metabolismo basal
etc.

La sintomatologia psiquica de tipo deficitario no es constante en los
diversos grupos familiares estudiados. Este factor puede estimarse como
accesorio. No se demosird en nuestros pacientes.

La anatomia patolégica demuestra lesiones nerviosas centrales, pe-
riféricas y musculares, todas insuficientemente caracteristicas e incons-
tantes. Las lesionses enddcrinas, especialmente cortico-suprarrenales, son
de mayor importancia.

La terapéutica dispone de muchos elementos que controlan el iono
pero ninguno eficaz conira las atrofias, generalmente no invalidantes.
No creemos sin embargo, justificable la indiferencia terapéutica frente
a la amiotrofia. Estamos tan lejos de interpretar la esencia del proceso
v las etapas fisiopatégicas que terminan en una atrofia, que seria negli-
gencia explicarlo todo por lesiones nerviosas irreparables. Nada ncs



414 ANALES DE LA

CUADRO FAMILIAR.
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autoriza a senalar la causa eficiente de las amiotrofias de la enfermedad
de Steineri. Por eso ensayamos de normalizar la condicién nutritiva de
estos enfermos, compensarlos en sus deficiencias fundamentales, sin pre-
juzgar que ser& hoy tan latal la concepcion de toda enfermedad dege-
nerativa familiar, como lo era antes. Felizmente la distribucion de estas
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atrofias no es invalidante; las mds acentuadas, no son lesiones pertur-
badoras. Las de los grupos anteroexternos de las piernas se compensan
bastante con el emplea de aparatos protésicos, que sustituyen con elds-
ticos, la flexién del pie al caminar. Ademds de estos tratamientos de
lo ssintomas fundamentales : Miotono y Atrofia, queda el de la catarata,
que es operable con buen pronéstico. Afiadamos a todo esto las medi-
das de profilaxia familiar, y concluiremos que esta lesién es de las que
cuentan con bastantes recursos de conirol en la medicina moderna.

CASUISTICA

A. M. Q.—Paciente de 26 anos, soltero, agricultor, natural de Canete.
Entre los antecedentes personales : Sarampidn en la infancia, a los 7 ahos ope-
rado de hernia umbilical, cuya cicatrizacién demord 7 meses. Paludismo en
1946. Episodio de incontinencia diurna de orina a los esfuerzos. Régimen
alimenticio deficiente. '

Enfermedad actual.—En su primera hospitalizacién, en Junio en 1948, re-
firié transtornos desde hacia un afio y medio, caracterizados por dificultad al
caminar, arrastrando la punta del pié derecho e imposibilidad de flexidon de
dicho pié. Seis meses después notd progresiva disminucién de la fuerza en
ambas manos y mayor dificultad en los miembros inferiores, asi como’ impo-
sibilidad para ocluir los parpados. Toda esta sintomatologia se acompafia de
disminucién en el volumen de los miembros.

El examen clinico en aquella oportunidad mostré facies inexpresivas, con
excavaciéon de las fosas temporales y maseterinas, risa transversal oclusién in-
completa de los parpados, asi como imposibilidad de arrugar la frente. Borra-
miento de los surcos nasogenianos, cuello de cisne, stepagge derecho ¥ menos
marcado en el lado izquierdo. Marcha sobre talones imposible, motilidad dis-
minuida en la flexién de ambos pies, mas marcada en el lado derecho. Mar-
cado miotono activo de la flexién de los dedos y adduccién —oposicién del
pulgar en ambas manos. Miotono mecanico en la lengua, regién tenar, biceps,
borla del mentén. Atrofia de los antebrazos y de las regiones antero-externas
de ambas piernas. Hiporraflexia generalizada.

) Examenes auxiliares.—Creatina 18 mgrs. % en la orina. Creatinina pre-
formada 82 mgrs, %.

En aquella époc? (1948), los transtornos paréticos del paciente a pesar
d'el miotono, fueron interpretados como polineuriticos; apoyaba este diagnos-
tico el régimen carencial del sujeto y la falta de antecedentes familiares no
obtenidos en aquella época; la evolucidén parecié c-rroborar el diagnéstico, ya
que mejoré notablemente hasta el punto de realizar trabajos de lampero. A
fines de Julio del presentc afio, reingresa por la intensificacién de los mismos
sintomas enumerados. En esta segunda hospitalizacién pudimos hacer un
examen exhaustivo clinico y familiar.

Al examen clinico, sobre los hallazgos anteriormente encontrados se com-
prueba gran atrofia de los esternocleidomastoideos, de los vastos internos.
Signo Chovosteck : positivo en el lado derecho. El examen especial del cris-
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talino, mostré discreta opacidad radiada del nucleo y pequenas opacidades
punteadas en la capsula.

El Electrocardiograma mostro desviacidon axil derecha. PR 0.24” (bloqueo
de primer grado). Raquitismo de las ondas RS, artificio por vibracién
muscular. .

Examenes auxiliares.—Crealinina en sangre 0.85 mgrs. %. Fosforo inor-
ganico 2.6 mgrs. %. Calcio 10 mgrs. %. Creatinina en orina 387 mgrs. %. Me-
tabolismo basal + 12%.

G. M. Q.—Paciente de 26 anos, soltero, agricultor, natural de Canete.

Enfermedad actual.—Desde hace un afo, nota dificultad para abrir com-
pletamente las manos.

En el examen clinico se encuentra facies inexpresiva, excavacidn de am-
bas fosas temporales y maseterinas: risa transversal. (Fig. 1). Atrofia de los
esternocleidomastoideos y marcada excavaciéon de dichos territorios (cuello
de cisne). (Fig. 2). Miotono activo de flexion de los dedos y adducién-oposi-

Fig. 2.— Caso N° 2.— Cuello de Cisne.

Fig. 1v.—~ Caso N°© 2.— Facies.

cién de ambos pulgares; miotono mecanico de la lengua. (Fig. 3). Al examen
especial del cristalino no se comprueba alteracién patolégica.

Eximenes Auxiliares.—Metabolismo basal: - 3%. Creatina en orina:
.10 hay; Creatina en sangre 1.2 mgrs. %.

E. Q.—Paciente de 45 ahos, natural de Canete, casada. Entre los antece-
dentes personales : sarampidn, varicela, paludismo, colitis. A los 35 afios hizo
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transtornos menstruales caracterizados por hipermenorrea dolorosa por espa-
cio de una semana.

Enfermedad Actual.—Comenzé su enfermedad hace ocho afios, con debi-
lidad en los miembros inferiores que le entorpecian la marcha y dificultad
para abrir los dedos de la mano. El déficit muscular fué progresivamente en
aumento hasta el punto de no poder realizar las labores domésticas, y de
hacer gran esfuerzo para caminar.

En el examen clinico se aprecia facies inexpresiva (amimia), discreta
excavacidén de las fosas temporal y maseterina, risa transversal, cuello de
cisne, voz nasal, atrofia de los esternocleidomastoideos, (Fig. 4) de los grupos
anteroexternos de ambas piernas con el consiguiente stepagge. Marcado mio-
tono activo de flexidén de los dedos y adduccién-oposicidn de los pulgares.

Fiy. 5.— Caso N° 3.~ Miotono activo de flexisn de lo
dedos y adduccién-oposicion de los pulgares.

Fig. 4.— Caso N° 3.— Atrofia dr los M.
Esternocleidosmastoideos.

(Fig. 5). Miotono mecanico de la lengua y regién tenar. Disminucién global
de la fuerza muscular y arreflexia. No hay opacidad del cristalino.

Examenes Auxiliares.—Creatina en sangre 1.4 megrs. %. Creatina en
orina 8.5 mgrs. %. Metabolismo basal — 8%. Serologia negativa.

G. Q.—Paciente de 22 ahos, soltero, agrciultor, natural de Cahnete. Se
queja desde hace dos anos de dificultad para abrir los dedos de la mano y
visién borrosa.



418 ANALES DE LA

Al examen clinico comprobamos: atrofia de ambos esternocleidomatoi-
deos, miotono activo a la flexién de los dedos de ambas manos y adduccién
de los pulgaves; igualmente miotono mecanico de la lengua y regiones tena-
res. No se aprecia alteracidn del cristalino.

Examenes Auxiliares.— No se encuentra creatina en orina. En la sangre
creatina 1.5 mgrs. %. Colesterina 150 mgrs. %.

M. Q. —Paciente de 40 afios, casada, natural de Canete.

Enfermedad actual.—Comenzé hace 9 anos, con disminucion de la fuerza
muscular en los miembros superiores e inferiores, de evolucién progresiva,
hasta llegar al stepagge y presencia de miotono en ambas manos. Un afo des-
pués disminuciéon de la agudeza visual, habiendo sido operada de catarata del
0jo derecho. Dismenorrea.

Fig. 3.~ Caso N© 2.— Mislono mcciniro de la lengua,

Al examen clinico se aprecia: facies inexpresiva, boca de tapir estrabis-
mo convergente. La marcha la realiza con ayuda de bastdn, notindose mar-
cado stepagge. Hay atrofia de ambos temporales, maseteros, esternocleido-
mastoideos, antebrazos, cuadriceps, grupos antero externos de las piernas.
Marcado miotono a la flexién de ambas manos y adduccion de los pulgares.
Miotono mecanico de la lengua y regidn tenar de ambas manos. Catarata en
el ojo izquierdo. Paresia del recto externo del ojo derecho y paralisis del recto



FACULTAD DE MEDICINA 419 -

externo del ojo izquierde. El examen de la lengua muestra manchas equimoé-
ticas del tamafio de monedas de 10 centavos.

Al examen cardiovascular: soplo sistélico de la punta, que se irradia a
ambas carétidas, de mayor intensidad en la regién mesocardiaca. Presién
arterial 12/5. Pulso 90 por minuto.

Examenes auxiliares.— Marcada anemia hipocrdmica y leucopenia con
eosinofilia. Las reacciones serolégicas son negativas. Creatina en sangre 0.8
mgrs. %. Creatina en orina, no se encuentra. Colesterina en sangre 177
megrs. %.

M. Q.—Paciente de 42 afnos, casado agricultor, natural de Cafete. Entre
los antecedentes patolégicos: fracturas frecuentes. Vida sexual: normal.

Enfermedad actual.—Desde hace 5 afios nota disminucién de la agudeza
visual en el ojo derecho que ha ido aumentando hasta el punto de no ver sino
sombras. En estas condiciones se hizo la extirpacién del cristalino derecho
por catarata. Dos afios después notd disminucién de la fuerza muscular en
los cuatro miembros y progresiva dificultad para la marcha. En la actuali-
dad stepagge y miotono en ambas manos. Visién nula en el ojo izquierdo y
borrosa en el derecho (no usa lentes correctores).

En el examen clinico se aprecia alopecia coronal, facies inexpresiva (a-
mimia), palidez terrosa, marcada excavacién de las fosas temporales y mase-
terinas, ptosis palpebral bilateral. La marcha es dificil por el marcado stepa-
gge. Se aprecia atrofia de ambos esternocleidomastoideos, temporales mase-
teros, grupos musculares de ambos antebrazos, primer espacio interoseo de
ambas manos, grupos musculares de ambas piernas y pies. Hay marcado mio-
tono activo en la flexién de los dedos de la mano y adduccién del pulgar en
ambas manos. Miotono mecénico de la lengua y de la regién tenar. La fuerza
muscular estd disminuida en todos sus segmentos; reflejos conservados. El
resto del examen muestra gruesa catarata en el ojo izquierdo; manchas equi-
mdticas del tamano de una moneda de 20 centavos en el cuello, cara, brazos
y espalda.

Eximenes Auxiliares.—Hemograma: anemia. Kahn y Mazzini: positivo
-|- -]- -]-. Creatina en orina 28 mgrs.%. Colesterina en sangre 210 mgrs. %.
Creatinina en sangre 1.7 mgrs.%.

R. S.—Paciente de 40 afnos, soltera, natural de Cafiete. Esta paciente, a
pesar de no referir transtorno objetivo alguno, fué catalogada como enferma
en la investigacidn que se realizé en esta numerosa familia.

Al examen clinico encontramos facies inexpresiva, ptosis palpebral bila-
teral, boca de tapir y cuello de cisne. Discretas atrofias del esternocleidomas-
toideo, ambos temporales y maseteros; reflejos vivos. No encontramos atro-
fias distales en las extremidades, ni miotono. La opacidad del cristalino di-
ficulté la exploracion del fondo de ojo. Interrogada especialmente en este
sentido, la paciente acusaba vision turbia.

C. Q.—Paciente de 50 anos, casado, agricultor, natural de Cafiete.

Enfermedad actual.—Comenzd su enfermedad hace 15 afos con dificultad
para la marcha, progresivo stepagge y miotono en ambas manos. Ha sido ope-
rado de catarata derecha hace 10 afos.
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Al examen clinico encontramos facies inexpresiva, marcada alopecia co-
ronal, boca de tapir, con labio inferior muy prominente, ptosis palpebral bi-
lateral. La marcha se realiza con mucha dificultad, pese a la ayuda del bas-
tén, hay stepagge. Atrofia marcada de ambos maseteros, temporales, ester-
nocleidomastoideos, orbiculares, tricipitales; antebrazos, cuadriceps, gemelos y
grupos antero-externos de la pierna, trapecios y pectorales mayores. Miotono
activo a la flexién de los dedos en ambas manos y adduccién de los pulgares.
Igualmente marcado miotono mecanico de la lengua y regiones tenaves. Los
" reflejos aquilianos estan abolidos. Catarata en el ojo izquierdo. El examen
clinico general es negativo. )

Examenes Auxiliares.—Discreta anemia y leucopenia, serologia negativa.
Creatina en orina 26 mgrs. %. Colesterina 2.20 gr. %.

CUADRO CLINICO
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COMENTARIO

El grupo familiar que hemos estudiado presenta distrofia micténica
de Steinert, en 8 de sus miembros sobre un total de 14 examinados. En
el cuadro que adjuntamos estd resumida la sintomatologia v los aspec-
tos clinicos més imporiantes de esos enfermos.

El factor semioldgico constante fué la atrofia muscular. El miotono
le sigue en frecuencia y sdlo 1 de 8 casos no lo ha presentado. La alo-
pecia fué notoria en 3 de los 8 pacientes, todos varones. No hubo evi-
dencia de trastornos genitales sino en 2 pacientes mujeres.

En todos ellos aparecié la enfermedad después de los 20 afos; pudo
observarse ademds “herencia progresiva’. La mayor incidencia (5)
pertenece al sexo masculino. Llegaron a la incapacidad 5 pacientes,
dentro de las reservas que hacemos en el comentario inicial. La sero-
logia se encontrd positiva en 1 paciente, lo que demuestra que fué inci-
dental. La creatinuria no fué proporcional a las atrofias v falté en 4 ca-
sos. En el Unico caso que se practicd electrocardiograme, se observaron
anormalidades del trazado.

SUMARIO.—Se presentan las observaciones de 8 pacientes de una
familia con enfermedad de Steinert, las que coinciden con la generali-
dad de las publicaciones sobre esta enfermedad, en cuanto a confirmar
la “herencia progresiva’” como caracteristica, y la constancia casi abso-
luta de la triada sintomatolégica : atrofia, miotono y catarata. Los va-
rones se enferman con mds frecuencia que las mujeres y es interesante
que no se han observado estos sintomas aisladamente en otros miembros
de la familia. Se encontraron por lo menos dos sintomas en el mismo
individuo, caracterizando asi la enfermedad en grados evolutivos dife-
rentes. Se notd también la ausencia frecuente de trastornos enddcrinos,
excepto la alopecia en los varones y la dismenorrea en 2 mujeres.
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