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Abreviaturas

* AEG = adecuado a la edad gestacional

* AF = antecedentes familiares

* AME = atrofia muscular espinal

* CIR =restriccion del crecimiento intrauterino

* DAP = ductus arterioso persistente

DM = distrofias musculares

e DMC = distrofia miotdnica congénita o enfermedad Steinert neonatal
 EPM/EG = edad postmenstrual/ edad gestacional
* FMO = fallo multiorganico

e PPCC = pruebas complementarias

* RN =recién nacido / RNPT = RN pretérmino

* ROT =reflejo osteotendinoso

* RPM = rotura prematura de membranas

* VMI = ventilacion mecanica invasiva
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Caso clinico
RNPT 31+5 sg AEG 1615 g. Prematuridad

- De madre sana de 28 anos primigesta.

- Gestacion espontanea y normoevolutiva,
controlada en pais de origen y posteriormente en | Rotura prematura de membranas
Espana a partir del 22 trimestre.

- RPM 31+3 sg=> 31+5 sg cesdrea urgente por Presentacion podalica
sospecha de corioamnionitis y presentacion
podalica Sin esfuerzo respiratorio,

, . i ! hipotonia, necesidades altas de
Nace varon sin esfuerzo respiratorio y con FC < 60 | presionesy secreciones espesas

lpm, secreciones espesas > |OT al 42 minuto de
vida. Recupera FC pero persiste hipotonia y ausencia Depresion neonatal
de esfuerzo respiratorio con necesidad de presiones

altas. Apgar 1-2-6.
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, . PRETERMINO CON SOSPECHA DE
Caso clinico ENFERMEDAD NEUROMUSCULAR

Somatometria: Peso 1615 g (P25-P50); PC 28 cm
(P10-P25); Talla 40 cm (P25)

Constantes: T2 36,72C; FC 120 lpm; FR 68 rpm; TA
55/26 mmHg

Morfoldgicamente: Artrogriposis. Extremidades
largas y finas. Paladar ojival. Genitales masculinos,
criptorquidia bilateral.

Auscultacion cardiaca anodina. A. pulmonar:
hipoventilacion global a pesar de VMI. Abdomen
blando y depresible, no masas ni megalias.

Exploracion neuroldgica: Intubado sin sedoanalgesia.

Actividad espontanea nula, ojos cerrados,
reactividad dificilmente valorable. Facies amimica
con hipotonia global y ROTs disminuido.

Somatometria acorde y
constantes normales

Exploracion neurolodgica
anoémala.

Secuencia de hipocinesia fetal.
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Caso clinico

Radiografia de térax al ingreso

Monitor aEEG
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Caso C

RESULTADOS PPCC AL NACIMIENTO ‘

inico

Gasometria, HG, Bg y coagulacion.
Microbiologia negativa.

Estudio cardiologico: DAP sin repercusion
hemodinamica.

Ecografia cerebral y abdominal.

Toxicos en orina.

EEG y RM cerebral y columna con
espectroscopia.

Fondo de ojo.
CK.

Estudio endocrinolégico (TSH,
cortisol) y metabdlico (amonio, aa en
orina....).

Estudio serolégico ampliado.
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Caso clinico

ANTECEDENTES FAMILIARES EXPLORACION EN LA MADRE

- No consanguineos. Primera gestacion.
Espontanea pero tras 3 anos.

- La madre refiere problemas articulares al
nacimiento y crisis de ansiedad desde la
infancia temprana que no se han estudiado.

- No familiares afectos de enfermedades
genéticas, metabdlicas, autoinmunes ni
discapacidad intelectual.
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Conceptos generales
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Conceptos generales.

Corteza
motora

Predominio/ Fuerza

Movimientos
antigravitatorios

ROT

Nivel de conciencia

Fenotipo

Trofismo muscular

Receptores Piel
sensoriales

unién Respiratorio

neuromuscular

CENTRAL

Axial/ normal o
ligeramente {,

Normales

Normales o 1*. Clonus

Alterado (puede haber
crisis)

Normal o sindrémico
(J perimetro cefalico,
Down...)

Normal

Pueden necesitar VM

HIPOTONIA = J resistencia al movimiento pasivo del musculo en reposo

PERIFERICA (= debilidad)

Global, puede ser mayor a nivel
distal/ muy I ¢

Ausentes o muy J {
Ausentes o \,
Normal

Puede haber rasgos miopaticos
(facies amimica, ptosis, boca
abierta...) o propios de la acinesia
fetal (artrogriposis, paladar ojival,
hipoplasia pulmonar....)

Atrofia muscular, fasciulaciones
linguales...

Insuficiencia respiratoria prolongada
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Conceptos generales

HISTORIA CLINICA EXPLORACION FiSICA

— AF: consanguinidad, infertilidad,
abortos, mortalidad neonatal,
enfermedades genéticas, metabdlicas o
autoinmunes, discapacidad intelectual
o hiperlaxitud/contracturas.

— Gestacion: exposicion a
drogas/teratégenos, diabetes, TORCH,
movimientos fetales, oligo o
polihidroamnios o CIR.

— Perinatal: distocias, reanimacion, riesgo
infeccioso.

Fenotipo, dismorfias.

Alerta y reactividad. Llanto y succion.
Movimientos espontaneos.

Tono, reflejos osteotendinosos y reflejos
primitivos.

Pares craneales.

Trofismo muscular. Fasciculaciones.
Alteraciones articulares.

Abdomen (hepatoesplenomegalia) y
genitales (criptorquidia, ambiguos).
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Tabla lll. Resumen del diagnéstico definitivo confirmado segun el tipo de hipotonia (n = 64).

14 (26,9%)
Encefalopatia hipéxica
10 (19,2%)
Intoxicacién/medicacion
8 (15,4%)
Metabolopatia/endocrinopatia
7 (13,59
Hipotonia central Infeccién (129%)
(n=52; 81,3%)
6 (11,5%)
Desequilibrio hidroelectrolitico
4 (7,7%)
Enfermedad hereditaria/cromosémica
3 (5,8%)
Hemorragia cerebral
7 (58,3%)
Distrofia mioténica congénita
. . sosiy 3 (25,0%)
Hipotonia periférica .. .
Alteracion de las motoneuronas del asta anterior
(n=12; 18,7%)
2 (16,7%)

Enfermedad neuromuscular

Extraido de Mesquita M,
Ratola A, Tiago J, Basto L.

Hipotonia neonatal:

centrana un diagndstico
dificil?. Rev Neurol 2018,67
(08):287-292
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ENCEFALOPATIAS AGUDAS
Encefalopatia hipdxico-isquémica, accidente
cerebrovascular (isquemia, hemorragia,
trombosis venosa) y traumatismo encefalico
Infecciosas: meningitis, encefalitis, TORCH
Toéxico-metabdlicas: bilirrubina, drogas

ENCEFALOPATIAS ESTATICAS
Cromosomopatias: Down, Prader- Willi
Encefalopatias malformativas

TRASTORNOS METABOLICOS
Hipoglucemia, hipoCa, hiperMg,
hipotiroidismo
Errores innatos del metabolismo

LESIONES MEDULARES

MOTONEURONA
Degenerativas: AME infantil de inicio precoz
Malformativas: mielomeningocele, diastematomielia, Sdr.
de Moebius
Infecciosas: poliomielitis, otros virus

RAICES Y NERVIOS PERIFERICOS

Polineuropatias hereditarias: neuropatia axonal congénita,

neuropatia asociada a cataratas y dismorfismo facial...
Adquiridas

UNION NEUROMUSCULAR
Miastenia gravis neonatal
Sindromes miasténicos congénitos
Botulismo

MUSCULO
Miopatias congénitas: nemalinica, miotubular,
mitocondriales...
Distrofias musculares: distrofia miotonica congénita,
distrofia muscular congénita X o

Inflamatorias: polimiositis o T

ETIOLOGIAS DE HIPOTONIA CENTRAL ETIOLOGIAS DE HIPOTONIA PERIFERICA
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Caso clinico

Age:18d Sex:AP

EVOLUCION

- Estabilidad SIN
ESFUERZO
RESPIRATORIO.

- 12 ddv: Quilotorax.

- 13 ddv: sepsis tardia (S.
epidermidis).

- 16 ddv: genética.

- 19 ddv: FMO.
Fallecimiento
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Distrofia miotdonica congénita o Steinert neonatal

Epidemiologia,
clinicay
diagnadstico

Genéticay
fisiopatologia

Prondstico y
tratamiento

Quilotorax
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Distrofia miotdnica congénita o Steinert neonatal

19913.3
OCD GENETICA

e \\ - AD con penetrancia completa
,,/" e - Expansion de tripletes 2 fendmeno de
i (€TG). \\\ anticipacion
> e - Congénita > 1000 tripletes y 90% via materna
: 3UTR ,
DMPK Gene - Exon no codificante del gen DMPK1

- Clinica por ganancia toxica de ARN
Number of Repeats Range .. , )
- Splicing andmalo del resto de transcritos +

5-37 CTG Normal . . /L. . p
maosalcismo somatico (reparauon segun

38-50 CTG Pre-Mutation .. o=
tejidos)—> enfermedad multisistémicay
> .
51 CTG Expanded pollmorfa
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Distrofia miotonica congénita o Steinert neonatal

EPIDEMIOLOGIA

- Distrofia muscular + frecuente en adultos
(DM1 > DM?2).

- Incidencia mundial, mayor en Europa.

- DML en lainfancia: congénita, infantil <10
anos y juvenil 10-20 afos.

- DMC en Espania: 0,8/10000 ),

(X) Gonzélez de Dios, J; Martinez Frias, ML; Eglies Jimeno, J; Gairi Tahull J et al F.

Epidemiological study of Steinert’s congenital myotonic dystrophy:
dysmorphological characteristics. An Esp Pediatr. 1999;51(4):389-96

0.1 mV/D
Live replay

10 ms/Dj

i

1 Calvicie frontal
||
6 \ ¢ Cataratas
ares

Debillidad muscular
distal de los miembros

DIAGNOSTICO

GENETICO.
Biopsia muscular (evitar en sospechas altas).
EMG, util en las madres.

Niveles de CK suelen ser normales.

Imagen cerebral puede estar alterada pero
no hay un patrdon concreto.
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Distrofia miotonica congénita o Steinert neonatal

PRENATAL NEONATAL

Prematuridad.

Polihidramnios (trastornos
deglutorios)

Pies equinovaros.

Ventriculomegalia limite.
Movimientos fetales disminuidos.
Presentaciones podalicas y cesareas.
En las madres (ademads de la clinica
cldsica): mayores tasas de embarazo

ectopico, placenta previa y
subfertilidad.

— Hipotonia y debilidad generalizada con
movimientos espontaneos y ROT
débiles o ausentes

— Compromiso respiratorio y dificultades
para la alimentacion.

— Fenotipicamente: facies amimica,
paladar ojival, labio superior en forma
de V, criptorquidia y anomalias
articulares.

— Forma menos grave: a término, menos

frecuente el polihidramnios y no asocia
dificultad respiratoria.

S )

o) Servicio de
e Pediatria
NEONATO> prrsrillept ity



Distrofia miotdnica congénita o Steinert neonatal

Neonatal

80% RCP. 50% soporte respiratorio.
40% mort. neonatal (fallo
respiratorio); VM > 30 dias. Edad,
peso, quilotorax y repeticiones de
CTG no se han asociado.

PRONOSTICO

\

Estabilizacion clinica. Rasgos
faciales, discapacidad
intelectual y trastornos
neuropsiquiatricos.
Miotonia en > 10 afos

Alteraciones conduccion
cardiaca, diabetes,
cataratas en > 30 anos.
Esperanza de vida 45
anos.
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Distrofia miotonica congénita o Steinert neonatal

review | opeacesss |

Consensus-based care recommendations for _
congenital and childhood-onset myotonic UGEAALAE

dystrophy type 1 - MULTIDISCIPLINAR Y SINTOMATICO.

. 7 .
Nicholas E. Johnson, MD, MSCI, Eugenio Zapata Aldana, MD, Nathalie Angeard, PhD, Tetsuo Ashizawa, MD, Correspondence - N t
Kiera N. Berggren, MA/CCC-SLP, MS, Chiara Marini-Bettolo, MD, PhD, Tina Duong, MPT, PhD, te"’: :e::ers‘efnv LESW, MEH uevas tera p 1as ge nicas.
Anne-Berit Ekstrm, MD, PhD, Valeria Sansone, MD, Cuixia Tian, MD, Leah Hellerstein, LCSW, MPH, eah.Hellerstein@myotonic.org

and Craig Campbell, MD, on behalf of the Myotonic Dystrophy Foundation

Neurology: Clinical Practice October 2019 vol. 9 no. 5 443-454 doi:10.1212/CPJ.0000000000000646
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Distrofia miotonica congénita o Steinert neonatal

CASE REPORT

Pediatrics

http://dx.dol.org/10.3346/kms.2012.27.10.1269 + J Korean Med Sci 2012; 27: 1269-1272

A Case Report on 30-Week Premature Twin Babies with Congenital
Myotonic Dystrophy Conceived by In Vitro Fertilization

QUILOTORAX EN DMC

- Complicacion de la DMC.

- Congénito (?). Polihidramnios y
desarrollo en el 1r mes de vida.

- Alteracion del sistema linfatico (?).

- Alta morbilidad.

Chylothorax as a complication of congenital myotonic dystrophy: A
retrospective cohort study

Masanori Kambara ~, Satoshi Ibara

Department of Neonatology, Perinatal Medical Center, Kagoshima City Hospital, Kagoshima, Japan

Estudio de cohortes retrospectivo unicéntrico. Poblacion: RN

atendidos en UCIN de 2003 a 2019 (total de 107149). Objetivo:

éFrecuencia de quilotérax en DM1 y no-DM1?. Resultados:

- EI50% RN DMC presento quilotérax (5/10 pacientes) frente
al 0,25% de los no-DM1.

- Entre los DMC que presentaron quilotdrax frente a los que

no, de forma significativa: + tripletes, + dias de VMI, +

duracidén de la hospitalizacion, mayor edad maternay +

polihidramnios. Todos debutaron antes del mes de vida.

El 50% de los pacientes con DMC con o sin quilotérax

fallecieron. No variables asociadas a mortalidad.
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Conclusiones

1. La hipotonia es el principal signo de disfuncion neuroldgica del RN, y aunque en la
mayoria de casos sera transitorio y leve, puede deberse a patologia grave. El
diagnodstico diferencial requiere una anamnesis y un EF minuciosas que permita
clasificarla en central o periférica.

2. Presentamos un caso clasico de DMC. Se trata de una enfermedad infrecuente pero
representa la primera causa de hipotonia periférica en el recién nacido, seguida por la
AME |. Repasamos la epidemiologia, la clinica, el diagndstico y el prondstico.

3. Nuestro paciente presentd un quilotdérax en su evolucion, que en la literatura mas
reciente se postula como una complicacion de la DMC de causa todavia no
esclarecida.

4. El diagndstico de DMC tiene importantes repercusiones sobre el RN y su familia.
Sobre el RN por el prondstico que implica y sobre la familia en tanto que va a suponer
en muchas ocasiones el diagndstico en la madre.
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