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Caso clinico

RNPT (31+5sg) AEG 1615 g (p)
Gestacién normoevolutiva y controlada en Espafia a partir del 2°T (previamente en pais de origen).
Cribado bajo riesgo. Ecografias normales. Serologia inmune a rubeola, resto negativo. AF: padres sanos
no consanguineos, resto sin interés. En 31+3sg presenta RPM por lo que se administra antibioterapia,

tocolisis, PMP completa y sulfato de magnesio. Perinatal inmediato:
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31+5sg

Cesarea urgente

Sospecha de
corioamnionitis y
periodo activo de

parto (presentacion
podalica)
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Varén hipotoénico,
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sin esfuerzo
respiratorioy FC <
60lpm - VNI con
presion positiva,
persistiendo
bradicardia sin
esfuerzo respiratorio

=
Se optimizan
parametros de
ventilacion sin
respuesta 2 10T al
cuarto minuto de
vida previa
aspiracion de
secreciones

al minuto de vida
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FC > 100lpm con
buena coloracion.
Persiste hipotonia
sin esfuerzo
respiratorio -
UCIN

N

~




L
‘? Sociedad Valenciana de Pediatria

Caso clinico

Exploracion fisica:

Actividad espontanea casi nula, ojos cerrados, facies amimica e hipotonia global con ROTs disminuidos.
Macrocefalia, paladar ojival, artrogriposis con extremidades largas y finas y genitales masculinos con
criptorquidia bilateral. AC: ritmica sin soplos. AP: hipoventilacion global (VMI)

Pruebas complementarias:

- AS con bioquimica, hemograma, coagulacién y gasometrias
- Estudio microbioldgico y serologico

- Estudio cardiolégico: DAP sin repercusion hemodinamica

- Toxicos en orina

- Ecografia cerebral y abdominal

-  EEG y RM cerebral y medular con espectroscopia

- Estudio metabdlico




Caso clinico
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Madre refiere crisis de
ansiedad desde la infancia y
“dificultad para relajar las

manos cuando hace

fuerza”

N
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EMG materno

Afectacién muscular primaria
con actividad patoldgica
espontanea generalizada
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Estudio genético de
nuestro paciente

Alelo expandido de mas de
150 repeticiones con patron
de expansion
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DISTROFIA MIOTONICA TIPO 1
(Enfermedad de Steinert)
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Distrofia miotonica tipo 1 o Enfermedad de Steinert

Enfermedad multisistémica de origen genético con herencia AD, penetrancia casi
completa y expresividad variable

Expansién de tripletes CTG de un gen del cromosoma 1993 codificante para la
proteina DMPK1

Transmision via materna en un 90%

Incidencia neonatal desconocida
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Distrofia miotonica tipo 1 o Enfermedad de Steinert

PRIMERA CAUSA DE HIPOTONIA PERIFERICA EN EL RECIEN NACIDO
Diagndstico genético (biopsia muscular, EMG materno, CK...)

Prondéstico varia en funcion de la edad: en edad neonatal hasta un 80% precisan
RCP, un 50% soporte respiratorio y presenta un 40% de mortalidad neonatal (fallo
respiratorio)

Tratamiento multidisciplinar y sintomatico. Estudios de terapias génicas




Sociedad Valenciana de Pediatria

Conclusiones

- La distrofia mioténica congénita es una enfermedad genética de herencia AD
por expansion de tripletes

- Transmisiéon materna en casi la totalidad de los casos
- Primera causa de hipotonia periférica en el recién nacido
- En etapa neonatal presenta mal pronéstico con un 40% de mortalidad

- Tratamiento sintomatico, aunque hay estudios en marcha sobre nuevas
terapias génicas
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