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PRENATAL

ANTECEDENTES FAMILIARES

« Padres ucranianos. Madre actualmente refugiada en Espafia, padre en
Ucrania por conflicto bélico. Ambos con estudios universitarios.

* No consanguinidad entre ambos progenitores.

* No muertes infantiles prematuras ni cardiopatias relevantes ni retraso
psicomotor.

ANTECEDENTES OBSTETRICOS

Madre de 27 afos, grupo sanguineo A+, FO 1-0-0, 1° hijo.

Gestacion espontanea, controlada en Espafia a partir del 2° trimestre,
previo control en Ucrania. Serologia inmune a rubeola, resto negativo.
Cribado de primer trimestre y cribado de preeclampsia de bajo riesgo.
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( 0 ANTIBIOTERAPIA
Rotura prematura de TOCOLISIS
membranas "PAUTA DE MADURACION PULMONAR
i SULFATO DE Mg durante 12h
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Sospecha de
corioamnionitis y periodo )
activo de parto en | /,‘» CESAREA URGENTE
gestante pretérmino con S
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Parto de inicio espontaneo, presentacion

de nalgas, que finaliza en cesarea. {
RN Pretérmino 31 + 5 SG, con peso 1615
g (p25-p50)

Amniorrexis 5h, liquido amnidtico claro.
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15 minutos de

Al minuto de R Al 5° DISMVIiNdS&:ION
Nace varon, vida, persiste ASSEFEI;EE?;:?)HSSE minuto PROGRESIVA DE
_Clanatico, coloracion MUY ESPESAS de vida, FIO2, VARIABLE
hipotdnico, sin ciandtica con Y MUY SatO2 ENTRE 40-50%
esfuerzo bradicardia < ABUNDANTES + 60% PARA
respiratorio y 60 Ipm y sin INTUBACION MANTENER
FC<60Ipm . esfuerzo .. SATO2>90% | .~
respiratorio / A OPTIMIZACION 5 S
RECUPERA FC DE i d
>100 LPM, PARAMETROS ; N/

. - ADECUADA VENTILATORIO —~ @ —
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INGRESO -1

EXPLORACION FISICA

Peso 1615 gr (p25-p50)

Intubado sin sedoanalgesia.

Actividad espontanea nula, ojos cerrados,
facies amimica.

Hipotonia global.

Macrocefalia relativa, paladar ojival.
Auscultacion cardiaca - ritmica, sin soplos ni
roces audibles.

Auscultacion pulmonar = hipoventilacion
global mayor derecha.

Abdomen normal.

Genitales masculinos.

No alteraciones cutaneas.

Artrogriposis de pies y manos, hipotrofia de
MMII, pies equino-varos.
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ECOGRAFIAS

« Eco semana 20 - vardn, biometria acorde,
morfologia normal, indice de arterias uterinas
normal

« Ligquido amni6tico normal

l.o

MOVIMIENTOS FETALES

« RCTG - patrén activo-reactivo, linea de base
de 140 Ipm, con ascensos transitorios presentes
y sin deceleraciones.

{ SOSPECHA DE
ANTECEDENTES FAMILIARES ENFERMEDAD

NEUROMUSCULAR

« La madre refiere dificultad para la relajacion de
las manos cuando hace fuerza y desde la
infancia “neurosis” sin tratamiento, en relacién

con crisis de ansiedad.
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EXPLORACIONES COMPLEMENTARIAS

Toxicos en orina y despistaje de infeccion
Estudio oftalmoldgico (Fondo de 0jo)

Estudio metabdlico
RMN cerebral

RMN medular

Rx y ecografia toracicas

Electromiografia materna

Estudio genético

Negativos
Normal

Alteracion en el screening de acilcarnitinas en suero sugestivo de acidemia
metilmaldnica o propidnica que se descarta con el resultado de los acidos
organicos

Focos puntiformes hiperintensos en T1 e hipointensos en T2, siguiendo el
trayecto de los haces cortico-espinales bilaterales desde la region frontal hasta
parietal posterior. Hallazgos que sugieren afectacion hipoxica moderada.

Sin hallazgos significativos

Derrame pleural significativo con indicacion de tor_q_qp_g_@_r_l_tje__s_l_s__gl_l_@g_r]g_s_t_l_qz_a__)_/__
terapéutica

Signos de afectacion muscular primaria con act|V|dad patolégica espontanea
generalizada compatibles con signos de irritabilidad de membrana que se
asocian a procesos miopaticos inflamatorios vs distrofia miotonica

El andlisis del gen directo muestra un alelo normal de 13 repeticiones y alelo
expandido de mas de 150 repeticiones CTG con patron de expansion por la
técnica TP-PCR

DISTROFIA MIOTONICA TIPO 1 (ENFERMEDAD DE STEINERT)
Estudio de progenitores para asesoramiento genético
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DISTROFIA MIOTONICA TIPO 1
(Enfermedad de Steinert)

« Enfermedad con herencia autosdmica dominante producida por la expansion de tripletes
CTG en laregion no codificante del gen DMPK, localizado en el brazo largo del
cromosoma 19.

* Penetrancia cercana al 100% a los 50 anos.

. I%avedad del fenotipo depende del tamaino del fragmento CTG (n° repeticiones)

Anticipacion genética - descendencia con formas mas graves que progenitores.

DISTROFIA MIOTONICA CONGENITA

 Forma mas grave de distrofia mioténica.

* Prevalencia en Europa 3-15:100.000 nacidos vivos.

* 90% casos - transmision de origen materno (probable inestabilidad -
meidtica aumentada durante la ovogénesis, en comparacion con la
espermatogenesis) g
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CLINICA
Secuencia de acinesia-hipocinesia -
fetal.
Signos dismorficos craneofaciales
(retrognatia, facies sugestiva poco
expresiva y alargada, paladar ojival, «
labio superior en forma de V
invertida) y de extremidades
(artrogriposis y pie equino varo)
Hipotonia neonatal e insuficiencia
respiratoria aguda.
Retraso psicomotor y discapacidad
intelectual.
Durante la gestaciéon - disminucion
de movimientos fetales,
polihidramnios y presentacion de
nalgas (cesarea)
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Clinica y presencia
de enfermedad en
la madre.
Confirmacion =2
Estudio de
genética
molecular.

TASA DE MORTALIDAD
NEONATAL 40%

Esperanza de vida no supera

30 afnos edad

Principal causa de muerte es

insuficiencia respiratoria

grave.
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Miopatias Distrofia miotonica congénita

Distrofias musculares * Distrofia muscular congénita
— Alteracion de proteinas ligadas a la matriz
extracelular
¢ DMC por déficit de merosina
QO DMC por déficit de coldgeno VI
- a-distroglicano
¢ Enfermedad de Fukuyama
¢ Sindrome Walter-Warburg
¢ Enfermedad misculo-ojo-cerebro
* Distrofia facioescapulohumeral

Miopatias congénitas * Miopatia nemalinica
* Enfermedad con cores
— La miopatia central core
- Enfermedad multiminicore
- Miopatia miotubular
* Desproporcion congénita de tipos de fibras

Miopatias metabolicas * Miopatias por anormalidades del metabolismo
del glucogeno
- Glucogenosis tipo I, déficit de maltasa acida o
enfermedad de Pompe
— Glucogenosis tipo Il déficit de enzima desra-
mificante o enfermedad de CoriForbes
* Trastornos del metabolismo de los lipidos
- Deficiencia de carnitina
* Miopatia mitocondrial
= Deficit de citocromo c-oxidasa

Cabafas Gonzalez F, Lopez-Azorin M. Problemas neurologlcos enel neonato Enfermedades
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CONCLUSIONES

Q

La presencia de patologia neuromuscular congénita se relaciona con presentaciones
andmalas, anomalias posturales del feto (secuencia de acinesia-hipocinesia fetal) y con la
necesidad de RCP neonatal avanzada.

La presencia de enfermedades neuromusculares en las gestantes se relaciona con partos
distocicos, con necesidad de cesarea debido a la ausencia de contracciones uterinas
eficaces y tendencia a hemorragias en postparto.

Un neonato con una secuencia de acinesia-hipocinesia fetal supone un reto diagnostico
complejo. Atencion desde el punto de vista de la humanizacion.

Existen casos publicados de distrofia miotonica congénita que asocian la presencia de
guilotorax, aungue no se conoce con claridad el mecanismo etiopatogénico de tal asociacion.

La distrofia miotonica tipo 1 (Enfermedad de Steinert) es una enfermedad hereditaria con
fenOmeno de anticipacion genética caracterizada por la expansion de tripletes de bases
CTG y cuya gravedad depende del numero de tripletes amplificados; en el 90% de los casos
la transmision es de origen materno. El diagnéstico definitivo es genético.

U La tasa de mortalidad neonatal es de 40%, con una esperanza de vida que no supera los 30
afnos.
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