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Introduccién

La atrofia muscular espinal (AME) se caracteriza por la
degeneracion precoz de las neuronas motoras del asta an-
terior, cuya forma de presentacion neonatal mas frecuen-
te y grave es la enfermedad de Werdnig-Hoffmann. Las ca-
racteristicas neurolégicas y genéticas de la AME son bien
conocidas, siendo el objetivo de este estudio analizar sus
caracteristicas dismorfologicas.

Pacientes y métodos

En este trabajo se presenta el analisis de los 10 casos de
AME identificados entre 27.864 recién nacidos consecutivos
con defectos congénitos registrados en el Estudio Colabo-
rativo Espafiol de Malformaciones Congénitas (ECEMC)
desde abril de 1976 a diciembre de 1998. Asi mismo, se ex-
pone un caso clinico de AME neonatal en el que se asocia-
ban los signos clasicos de la secuencia deformativa de hi-
pocinesia fetal.

Resultados

La estimacion minima de la prevalencia de AME con de-
fectos congénitos en nuestro medio es de 0,32 por
100.000 recién nacidos vivos. Encontramos una relacion
nifios:ninas de 3,5. Los defectos congénitos asociados con
mayor frecuencia en nuestra poblacion de AME neonatal
se encuentran localizados en extremidades (principal-
mente artrogriposis), cara y téorax, y que pueden ser ex-
plicados por la hipomovilidad fetal intrinseca secundaria a
la enfermedad neuromuscular. Las caracteristicas de la se-
cuencia deformativa de hipocinesia fetal se describen en el
caso clinico presentado: parto distocico, cordéon umbilical
corto, polihidramnios, retraso del crecimiento intrauteri-
no, malformaciones craneofaciales, anomalias esqueléti-
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cas con contracturas articulares miiltiples, hipoplasia pul-
monar, etc.

Conclusiones

Es importante reconocer los defectos congénitos aso-
ciados a las enfermedades neuromusculares, debido a que
en ocasiones los signos dismorfologicos pueden ser mas
llamativos que los neurolégicos en el periodo neonatal. Y,
en concreto, la AME neonatal que, en su mayor espectro,
se manifiesta con las caracteristicas de una secuencia de-
formativa de hipocinesia fetal.
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ROLE OF SIGNS OF FETAL HYPOKINESIA
IN THE DIAGNOSIS OF SPINAL MUSCULAR
ATROPHY OF NEONATAL ONSET

Introduction

Spinal muscular atrophy (SMA) is characterized by early
degeneration of anterior horn cells. The most frequent
and severe type of neonatal onset is Werdnig-Hoffmann
disease. The neurologic and genetic characteristics of SMA
are well-known. The aim of this study was to analyze the
dysmorphologic features of this disease.

Patients and methods
We present an analysis of 10 cases of SMA identified
among 27,864 infants with congenital defects registered by
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the Spanish Collaborative Study of Congenital Malforma-
tions (ECEMC) between April 1976 and December 1998. We
also report a clinical case of neonatal SMA presenting the
classical signs of fetal hypokinesia deformation sequence.

Results

The minimum estimation of the prevalence of SMA with
congenital defects in our population is 0.32 per
100,000 live births. We found a male-to-female ratio of 3.5.
The most frequently associated congenital defects in our
population of neonatal SMA were located in the extremities
(mainly arthrogryposis), face and thorax and could be ex-
plained by intrinsic fetal hypomobility secondary to the
neuromuscular disorder. The characteristics of fetal hy-
pokinesia deformation sequence are discussed in the case
report presented herein: dystocic delivery, short umbilical
cord, polyhydramnios, intrauterine growth retardation,
craniofacial malformations, skeletal abnormalities with
multiple articular contractures, pulmonary hypoplasia, etc.

Conclusions

It is important to recognize the congenital defects asso-
ciated with neuromuscular disorders, because dysmor-
phologic features are sometimes more marked than neu-
rologic features in the neonatal period and because of the
wide spectrum of congenital defects in neonatal SMA that
result in a fetal hypokinesia deformation sequence.

Key words:

Congenital defects. Fetal bypokinesia deformation se-
quence. Neonatal period. Spinal muscular atrophy. Werd-
nig-Hoffmann disease.

INTRODUCCION

El término atrofia muscular espinal infantil engloba un
conjunto de enfermedades heterogéneo desde el punto
de vista clinico y genético, cuya lesion anatomopatologi-
ca radica en una degeneracion y muerte de las neuronas
motoras del asta anterior de la medula espinal. La clasifi-
cacion de la atrofia muscular espinal (AME) ha sido com-
pleja y controvertidal2. Una de las clasificaciones mds
utilizadas se basa en la edad de aparicion y gravedad cli-
nica, en la que se distinguen tres tipos!: tipo I (enfer-
medad de Werdnig-Hoffmann), es la forma mas precoz y
grave; tipo II (enfermedad de Dubowitz), es la forma in-
termedia; tipo III (enfermedad de Wohlfart-Kugelberg-
Welander), es la forma mds tardia y menos grave.

Las bases moleculares de la AME comenzaron a enten-
derse a partir de 1990, de forma que la mutacién de los
tres tipos se encontraba en la misma region del cromoso-
ma 5q13, describiéndose dos genes fundamentales: el
gen de supervivencia de la neurona motora y el gen de la
proteina inhibidora de la apoptosis neuronal, de forma
que la extension de la delecion parece correlacionarse
con la gravedad de la enfermedad®$. Aunque la AME se
debe a deleciones/mutaciones puntuales del gen de la
AME localizado en la regién 5q13, se han descrito casos
similares en pacientes con alteracion genética distinta a la
del cromosoma 5.
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La enfermedad de Werdnig-Hoffmann se caracteriza
por su aparicion temprana en los primeros 6 meses de
vida, con marcada hipotonia y debilidad muscular, y sue-
len fallecer en el primer afo de vida, por lo general por
insuficiencia respiratoria®. El diagnéstico de la enferme-
dad de Werdnig-Hoffmann se fundamenta en unos signos
neurolégicos cardinales (hipotonia, debilidad y atrofia
muscular, arreflexia, etc.) y se apoya en las exploracio-
nes complementarias (electromiografia, biopsia), si bien
estas pruebas pueden ser de dificil interpretacion en el
recién nacido'?. El diagnéstico precoz de la enfermedad
de Werdnig-Hoffmann no siempre es claro, debido a la
variabilidad de su expresién fenotipica, de ahi el interés
del estudio genético, ya que establece el diagnéstico de
certeza de esta entidad en aquellos pacientes que mues-
tran la delecién y a los que se logra identificar la muta-
cién puntual'l!2, La enfermedad de Werdnig-Hoffmann
es la causa mas frecuente, pero no la Unica, de AME de
inicio en el primer semestre.

Los aspectos neurolégicos y genéticos de la AME han
sido bien estudiados. Menos conocidos son los aspectos
dismorfolégicos de esta entidad, cuya base fisiopatologi-
ca comun, en las formas mis graves de AME precoz, po-
dria relacionarse con una inmovilidad/hipomovilidad fetal,
englobado bajo el término de secuencia de acinesia/hi-
pocinesia fetal (SAF), y que debe tenerse presente para
orientar el diagnostico diferencial de hipotonia neonatal'3.

El objetivo de nuestro trabajo es realizar el andlisis epi-
demiolégico de los 10 casos de AME neonatal registra-
dos en el Estudio Colaborativo Espaiiol de Malformacio-
nes Congénitas (ECEMC) sobre un total de 27.864 nifios
malformados nacidos consecutivamente. El que esta en-
fermedad neuromuscular aparezca en un registro sobre
defectos congénitos detectados en los primeros 3 dias de
vida apoya la importancia de las caracteristicas de la SAF
en el andlisis de la AME de presentacion neonatal. De for-
ma particular se describe un caso de AME neonatal, en
cuya sospecha diagndstica fue fundamental el conoci-
miento del espectro clinico de la SAF, ya que los defec-
tos congénitos asociados fueron los datos mas llamativos
en el momento del ingreso.

MATERIAL Y METODOS

Estudio epidemiolégico de AME neonatal en el ECEMC

El ECEMC es un programa de investigacion clinico-epi-
demiolégica de los nifios que nacen con defectos congé-
nitos, basado en un sistema de registro de recién nacido,
de base hospitalaria y recogida de la informacién con un
diseno tipo caso-control'1>. Esto significa que por cada
nino malformado que nace en cualquiera de los hospitales
colaboradores (alrededor de 80 hospitales, distribuidos
por todas las Comunidades Auténomas)!© se selecciona
un control sano, que es el siguiente nacimiento del mismo
sexo que el malformado que ocurre en el mismo hospi-
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tal, siempre que no presente malformaciones. Los recién
nacidos son examinados durante los primeros 3 dias de
vida y se selecciona como casos aquellos que presenten
algtin defecto mayor o menor detectado durante este pe-
riodo mediante cualquiera de los métodos rutinarios de
exploracion del recién nacido. Tanto para los casos como
para los controles se recogen los mismo datos, lo que su-
pone alrededor de 304 variables por nifo, recogiéndose
informacioén sobre las historia obstétrica y familiar, exposi-
ciones durante el embarazo, etc. La informacién se com-
plementa con el computo mensual de los nacimientos
ocurridos en el hospital distribuidos por sexos!415,

El presente trabajo, que abarca un periodo de 22 afos
(entre abril de 1976 y diciembre de 1998), corresponde a
un total de 1.575.388 recién nacidos vivos consecutivos,
de los que 27.804 se seleccionaron como c¢asos por pre-
sentar defectos congénitos durante los primeros 3 dias
de vida. El diagnostico de sospecha de la AME neonatal
se establecié cuando existian sintomas caracteristicos de
la enfermedad, asociado a antecedentes hereditarios po-
sitivos de AME (4 casos); en los restantes, la confirmacion
se estableci6 basandose en las exploraciones comple-
mentarias: estudio neurofisiolégico y anatomopatologico
(4 casos) y estudio genético (2 casos). Se analizan los
defectos congénitos descritos en los 10 casos de AME
neonatal registrados en el ECEMC.

Caso clinico de enfermedad de AME neonatal
con expresion clinica de SAF

Primer hijo de padres jovenes, sanos, no consangui-
neos, sin antecedentes familiares de interés. Cesarea a
las 39 semanas de gestacion por retraso del crecimiento
intrauterino, presentacion podalica y ttero bicorne. Nace
un recién nacido varén de 2.180 g de peso (P < 10), talla
de 48 cm (P,y) y perimetro craneal de 33,5 cm (Psy). En
los datos de los anejos fetales presentaba cordén corto
(40 cm), placenta fibrosada y pequefa (300 g), y liquido
amnidtico normal desde el punto de vista cuantitativo
y cualitativo. Puntuacion de Apgar de 1y 5 al primer y
quinto minuto, precisando reanimacioén profunda con in-
tubacion endotraqueal.

En la exploracion fisica presenta aspecto hipotrofico y
fenotipo peculiar, con microrretrognatia y paladar ojival,
torax estrecho, artrogriposis de numerosas articulaciones
(codos, munecas, rodillas y tobillos) con pie derecho talo
y pie izquierdo metatarso aducto. Ausencia de movili-
dad, con escasos movimientos respiratorios; hipotonia ge-
neralizada con ausencia de reflejos, si bien mantiene fa-
cies expresiva (fig. 1). Retrospectivamente se confirmé la
presencia de escasos movimientos fetales durante la ges-
tacion. Los signos deformativos del paciente sugerian una
secuencia de hipomovilidad fetal, bien de caricter ex-
trinseco (dado el antecedente de ttero bicorne) o de ca-
racter intrinseco (enfermedad neuromuscular, por los sig-
nos neurologicos asociados).

En el estudio radiologico se apreciaban costillas y hue-
sos largos griciles y osteopénicos (fig. 2). El estudio neu-
rofisiologico no fue concluyente en un primer estudio, si
bien a partir de la primera semana de vida aparecieron
datos compatibles con atrofia muscular infantil. El resto
de estudios practicados (bioquimica con enzimas muscu-
lares, cariotipo, estudio de infeccion connatal, ecografia
cerebral y abdominal) fueron normales.

La ausencia de movimientos respiratorios y deglutorios
condicioné la necesidad de soporte respiratorio (ventila-
cién mecanica) y nutricional (nutricion parenteral y nutri-
cion enteral a débito continuo) en todo momento. A partir
de las 2 semanas de vida comenz6 a presentar crisis de
desaturacion y bradicardia, y fallecié a los 17 dias de vida.
En el estudio necropsico presentaba musculo esquelético
con cambios de atrofia neurogénica grave, signos de de-

generacién neuronal en neuronas motoras del asta ante-

Figura 1. Aspecto general del paciente, sometido a medi-
das de soporte vital (ventilacion mecdnica, nu-
tricion parenteral y nutricion enteral a debito
continuo). A pesar de la hipotonia global, pue-
de apreciarse la posicion en flexion de las extre-
midades inferiores condicionada por su artro-
8riposis.

Figura 2. Radiografia de torax: se aprecian bhuesos largos
grdciles ) osteopénicos (costillas, hiimeros, etc.).
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rior de medula espinal y en nicleos propios de pares cra-
neales.

RESULTADOS

Estudio epidemiolégico de la AME neonatal
en el ECEMC

Se han detectado 10 casos de AME neonatal, pero s6lo
cinco correspondieron a recién nacidos vivos contabiliza-
dos en el registro del ECEMC (el resto fueron abortos pro-
vocados o casos no incluidos en el registro del ECEMC y
que fueron remitidos para consulta diagnostica). Los 5 ca-
sos del ECEMC, sobre un total de 1.575.388 recién nacidos
vivos, nos da una frecuencia de 0,32 por cada cien mil
recién nacidos vivos (o bien, 1 caso por cada 315.078).

La distribucion por sexos de los casos de AME neonatal
fue de 7 nifios y 2 nifas, dado que en un caso no se es-
pecifica el sexo, (relacion ninos:nifas = 3,5) que, aunque
diferfa de la poblacién total de nacimientos (relacién ni-
nos:ninas = 1,06), no demuestra una diferencia estadisti-
camente significativa, quizd por el pequeno tamano de
la muestra.

No encontramos consanguinidad entre los padres en
ninguno de nuestros pacientes. Sobre ocho de los casos
de AME neonatal en que existian datos especificados, en
cuatro de ellos se encontraron antecedentes de parientes
de primer grado (padres o hermanos) con AME. En otros
2 casos se demostré la mutacion genética en el brazo lar-
go del cromosoma 5.

En todos los pacientes se describio la presencia de
hipotonia y/o atrofia muscular. En la tabla 1 se analizan

TABLA 1. Tipos de defectos congénitos detectados
en los recién nacidos con atrofia muscular
espinal neonatal*

Defectos congénitos TNo?aT:::és Porcentaje

Extremidades

Artrogriposis multiple 4/7 57,1

Pie talo-valgo 1/7 14,3

Malposicion dedos manos 1/7 14,3

Luxacién de hombro 1/7 14,3

Clinodactilia 1/7 14,3
Macizo craneofacial

Microrretrognatia 2/7 28,6

Blefarofimosis 1/7 14.3

Paladar ojival 1/7 14,3

Hipoplasia nasal y raiz nasal ancha 1/7 14,3
Torax

Toérax en embudo o campana 3/7 429

Hipoplasia de costillas 2/7 28,6
Otros

Estenosis acueducto de Silvio 1/7 14,3

Displasia renal 1/7 14,3

Hydrops fetal 1/7 14,3

*En esta tabla un mismo nino puede tener varios de los defectos congénitos
especificados.
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los distintos tipos de defectos congénitos descritos en
los 7 casos de AME neonatal en los que se refieren estas
caracteristicas en las fichas del ECEMC. Aunque existe
una importante diversidad en la manifestacion clinica
del sindrome, los principales defectos congénitos se
concentran en las extremidades (principalmente artrogri-
posis), macizo craneofacial (facies peculiar) y térax
(principalmente térax en campana e hipoplasia de costi-
llas). No obstante, puesto que algin caso de AME neo-
natal pudo pasar sin ser identificado al nacimiento, los
datos obtenidos deben considerarse una estimacién mi-
nima.

Caso clinico de AME neonatal con expresion
clinica de SAF

En la figura 3 se esquematizan los hallazgos de la SAF
en su mas amplia expresividad, indicando los datos pre-
sentes en nuestro paciente como consecuencia de la in-
movilidad/hipomovilidad de causa intrinseca (por disfun-
cién neurdgena intrattero). Dado que este caso de AME
neonatal no dispone de estudio genético, no puede ase-
gurarse el diagnéstico de la enfermedad de Werdnig-
Hoffmann al no poder identificar la mutacion genética
en el cromosoma 5q.

DiscusiON

La AME es la segunda enfermedad letal autosémico re-
cesiva en la poblacién caucasica (después de la fibrosis
quistica), con una frecuencia de portadores de alrededor
1/50%. La AME es una de las enfermedades neuromuscu-
lares mis frecuentes en la infancia, después de la distrofia
muscular de Duchenne, con una incidencia de 1 por cada
10.000-15.000 recién nacidos vivos. La frecuencia encon-
trada en nuestro estudio es muy inferior (0,32 por
100.000 recién nacidos vivos), debido a que se basa en
un registro sobre defectos congénitos en el periodo neo-
natal precoz (primeros 3 dias de vida), por lo que no se
incluyen las formas menos graves de AME neonatal o de
presentacion mas tardia.

La AME neonatal es mds frecuente en varones, y en otros
trabajos se ha referido el incremento del indice ninos:ni-
nas', lo que concuerda con nuestros datos, en que ese co-
ciente es de 3,5 (frente a 1,06 de la poblacion control).

Los antecedentes familiares encontrados en nuestra se-
rie (con el 40% de familiares de primer grado afectados
de AME) apoyan el mecanismo de transmision autosomi-
ca recesiva, si bien se han identificado otras formas de
transmision genética (autosémica dominante, ligada al
sexo). Con los datos de genética molecular serd cada vez
mis facil predecir los portadores y, en su caso, los fetos
afectados, perfeccionando el consejo genético'l.

Son bien conocidos los aspectos neurologicos y gené-
ticos de la AME neonatal'®1) pero menos valorados son
sus aspectos dismorfolégicos al nacimiento (en ocasiones
predominantes, como el caso clinico presentado). Los as-
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Enfermedad de Werdnig-Hoffmann precoz y grave

Inmovilidad/hipomovilidad de causa intrinseca por
disfuncién neuromuscular intradtero

!

Disminucion de la movilidad fetal

(Alteracion de...)

Presentacion Cantidad LA Crecimiento Longitud del
y parto* l cordén
l Polihidramnios
Asfixia
perinatal* < RCI* Cordén corto*
\
Movimiento
Esqueleto Facial Toréacico
Figura 3. Secuencia de acine-
sia/hipocinesia fetal en la atro- l l l
Sfia muscular espinal neonatal
(preferentemente la enferme- Huesos graciles Dismorfia Ausencia de
dad de Werdnig-Hoffmann neo- y fragiles* craneofacial* movimientos
natal). Se indican con un aste- toracicos*
risco los signos presentes en Artrogriposis* Hipoplasia
nuestro caso. RCI: retraso del pulmonar
crecimiento intrauterino. LA: li-

quido amnidtico.

pectos dismorfolégicos de la AME neonatal se basan en
un mecanismo fisiopatologico de inmovilidad/hipomovi-
lidad fetal condicionado por la degeneracién y muerte
de las neuronas motoras del asta anterior, cuyo cuadro
clinico completo es conocido como SAF?.

La hipomovilidad fetal durante el embarazo responde a
2 grupos de etiologias (de caracter intrinseco o extrinse-
co) y es responsable de diferentes anomalias que se en-
globan con el término de secuencia. La hipomovilidad fe-
tal de caracter extrinseco se debe a procesos externos al
feto, cuyo paradigma es la secuencia de oligohidramnios,
en la cual el movimiento es restringido por compresion
uterina y falta de espacio?!?2. La hipomovilidad fetal de

caracter intrinseco se conoce como SAF, siendo la etio-
logia debida a: @) procesos neuromusculares de inicio
intradtero, por disfuncion neuropatica (AME precoz) o
miopadtica (distrofia miotonica congénita de Steinert);
b) alteraciones del desarrollo o lesiones cerebrales, y
¢) procesos dérmicos que producen una piel rigida y res-
triccion del movimiento (dermopatia restrictiva). Todos
estos procesos, aunque muy diferentes entre si, compar-
ten las consecuencias que en forma de “cascada” derivan
de la acinesia/hipocinesia fetal y cuya alteracion fisiopa-
tolégica principal consiste en la disminucion de los movi-
mientos fetales debido a un mecanismo de caracter in-
trinseco al feto, lo cual origina el resto de los hallazgos
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descritos en la SAF, tal como se refleja en la figura 3, y
que se analiza a continuacioén.

Presentacién anémala

La escasa movilidad del feto intrattero condiciona que
éste no pueda rotar durante la gestacion, por lo que es
frecuente la presentacion podalica y transversa.

Polihidramnios

Es habitual encontrar esta alteracién cuantitativa del li-
quido amniético, puesto que la hipomovilidad fetal con-
diciona una imposibilidad de deglutir el liquido amni6-
tico. La hipomovilidad fetal de caracter extrinseco e
intrinseco comparte muchas caracteristicas de la secuen-
cia deformativa, pero se diferencian en la cuantia del li-
quido amniético: por lo general oligohidramnios en la
primera y polihidramnios en la segunda?.

Cordén corto

Existen evidencias clinicas®® y experimentales® de que
la longitud del cordén umbilical esta condicionada por la
tension aplicada al cordén por los movimientos del feto.
Miller et al** observan que los recién nacidos con cordo-
nes extremadamente cortos manifiestan generalmente una
disminucién de los movimientos fetales. Estos aspectos
deben servir para reflexionar en la importancia de conocer
las caracteristicas de los anejos fetales (principalmente
cantidad de liquido amnidtico y longitud del cordén um-
bilical) en todo recién nacido con sospecha de enferme-
dad neuromuscular.

Alteracion del crecimiento fetal

Moessinger et al*> demostraron, en un modelo animal
curarizado, la importancia del movimiento fetal intrattero
en el crecimiento y desarrollo de distintos 6rganos y sis-
temas. La hipomovilidad fetal ocasiona una disminucion
de la masa 6sea y muscular, que se manifiesta como re-
traso del crecimiento intrauterino.

Parto distécico

Dada la asociacion con presentacion anémala, polihi-
dramnios y/o mayor frecuencia de retraso del crecimien-
to intrauterino es habitual el parto distécico.

Asfixia perinatal

Es frecuente encontrar bajas puntuaciones en la prueba
de Apgar en los recién nacidos con enfermedad neuro-
muscular y suelen precisar medidas de reanimacién pro-
funda. Pero conviene no confundir las situaciones de as-
fixia perinatal tipicas (de causa preparto o intraparto),
con la habitual baja puntuacién condicionada simple-
mente porque la vitalidad de los recién nacidos con AME
es menor, debido a su enfermedad neuromuscular de
base (menor puntuacién en los items del tono y reflejos,
asi como también del color, si asocia signos de dificultad
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respiratoria). La presencia de hipotonia persistente en un
recién nacido asfictico debe hacer sospechar la presencia
de una enfermedad neuromuscular subyacente2, En oca-
siones, en los pacientes con AME neonatal se encuentra
atrofia cortical cerebral en los estudios de neuroimagen,
que pueden relacionarse con la lesion hipoxica asociada?’.

Alteraciones craneofaciales

Es frecuente encontrar una serie de signos (retromi-
crognatia, paladar ojival, labio superior en V invertida,
etc.) secundarios a la ausencia de movimientos de suc-
cion-deglucion y masticacion. En contraste, los pacientes
con enfermedad de Werdnig-Hoffmann suelen presentar
una mirada viva y expresiva.

Disminucién del movimiento esquelético

Causa alteraciones clinicas y radiolégicas. La falta de
movimientos origina la presencia de contracturas articula-
res multiples (artrogriposis) y deformidades esqueléticas,
datos patentes en nuestra serie (tabla 1). En el hueso se
traduce por un menor crecimiento subperiéstico (hipo-
plasia) y mayor reabsorcion endostal (osteoporosis), que
ocasiona huesos graciles y delgados, con cierta predis-
posicion a sufrir fracturas®,

La artrogriposis (contracturas congénitas) asociada a la
AME es conocida desde hace tiempo?*39. Clasicamente se
distinguia antes la enfermedad de Werdnig-Hoffmann de
la artrogriposis multiple congénita por la existencia de hi-
potonia sin contracturas al nacimiento; sin embargo, pos-
teriormente se describi6 la coexistencia de la enfermedad
de Werdnig-Hoffmann con contracturas®!3?, de forma que
la artrogriposis debe considerarse uno de los signos de la
SAF en la enfermedad de Werdnig-Hoffmann, y no un cri-
terio de exclusion como se ha referido en alguna oca-
siénd. También se han descrito otras anomalias esqueléti-
cas como consecuencia de alteraciones de las fuerzas
mecanicas en las enfermedades neuromusculares, debido
a anomalias de la tension del muisculo intrauterino y de la
actividad fetal: fracturas 6seas al nacimiento, adelgaza-
miento de las costillas con deformidad® y anomalias ver-
tebrales®.

Alteraciones respiratorias

La patologia muscular de la AME neonatal provoca una
serie de alteraciones en el mecanismo de la respiracién
(ausencia de movimientos toracicos por afectacion de
los musculos intercostales y diafragmaticos, hipoplasia
pulmonar, etc.), por lo que es frecuente que estos recién
nacidos presenten dificultad respiratoria y precisen so-
porte respiratorio. De hecho, los sintomas de dificultad
respiratoria suelen ser una de las causas fundamentales
de ingreso en la AME neonatal3®. Los casos de AME de
presentacion intrauterina muestran una disminucion sig-
nificativa del volumen toracico, mientras que los de inicio
posnatal tienen volimenes pulmonares normales®’. Exis-
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te una evidencia cada vez mayor de que los movimien-
tos deglutorios fetales son uno de los prerrequisitos esen-
ciales para el normal desarrollo del pulmon fetal y pue-
de ser responsable de esta disminucién del volumen
pulmonar encontrado en los casos de AME de presenta-
cién intrauterina’. La hipoplasia pulmonar representa el
espectro de mayor gravedad de la SAF, su diagnéstico de
certeza es anatomopatologico y es un factor prondstico
fundamental en la AME neonatal®.

Alteraciones en las pautas de alimentacion

La alteracion en los mecanismos de succion y deglu-
cion condiciona en el periodo fetal la presencia de po-
lihidramnios, y en el periodo neonatal la frecuente nece-
sidad de medidas de soporte nutricional.

Los hallazgos clasicos en la AME neonatal son los pro-
blemas neurolégicos, en donde destaca la hipotonia con
debilidad muscular, hiporreflexia y atrofia muscular. La
AME afecta a dos funciones vitales, la respiracion y la ali-
mentacion. Pero también es habitual encontrar una serie
de defectos congénitos, que en su forma mas amplia del
espectro se conoce como SAF y cuyo fenotipo es conse-
cuencia fundamentalmente de la hipomovilidad fetal3%40,

Algunos casos de AME neonatal con hipomovilidad fe-
tal representan el extremo mis grave del espectro de pre-
sentacion causado por la delecion del gen de superviven-
cia de la neurona motora en el cromosoma 5q13; estos
datos son compatibles con el papel modificador del gen
de supervivencia de la neurona motora y el gen de la
proteina inhibidora de la apoptosis neuronal en la grave-
dad fenotipica de la AME neonatal®!,

Como conclusion de este estudio se desea destacar la
importancia de reconocer en el periodo neonatal los de-
fectos congénitos asociados a las enfermedades neu-
romusculares, debido a que en ocasiones los signos
dismorfolégicos pueden ser mas llamativos que los neu-
rologicos en el periodo neonatal. Y, en concreto, la AME
neonatal que, en su mayor espectro, se manifiesta con las
caracteristicas de una SAF. Caracteristicas similares se han
descrito en la distrofia mioténica congénita de Steinert?2,
si bien la AME neonatal (preferentemente la enfermedad
de Werdnig-Hoffmann) presenta una mayor gravedad cli-
nica y peor prondstico.
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Fe de errores

En el articulo titulado “Profilaxis y tratamiento del sindrome de distrés respiratorio con diferentes surfactantes”
firmado por V.M. Navas Serrano et al (An Esp Pediatr 2002; 56: 40-44) por error, en la linea 11 del tercer parrafo
del apartado “Discusion” (p. 43), donde dice “Curosurf® (14,1%) que con Exosurs® (31%)” debe decir “Curosurf®

(14,1%) que con Exosurf® (31%)”.
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