278

CARTAS AL BEDITOR

Incapacidad parainiciar
la deambulacion tras

el reposo prolongado
en una adolescente

Sr. Editor:

La miotonia se define como un estado de contraccion muscu-
lar temporal e incontrolable, debido a la hiperexcitabilidad tran-
sitoria de la superficie de la membrana de la fibra muscular. La
miotonfa congénita se incluye en el grupo de las miotonias he-
reditarias no distréficas. Segtin presente una herencia autosomi-
ca dominante o recesiva se denomina enfermedad de Thom-
sen o enfermedad de Becker, respectivamente!. Se presenta el
caso de una paciente que acudié a nuestra consulta de neuro-
pediatria por agarrotamiento de las articulaciones con dificul-
tad para iniciar la deambulacién, que se relacionaba con el re-
poso prolongado y con el frio. Llamaba la atenciéon que en los
afios previos habia realizado numerosas visitas médicas a dis-
tintos especialistas, obteniendo diagnésticos exéticos e incluso
despectivos.

Se trataba de una nifia de 13 afos de edad sin antecedentes per-
sonales de interés, que referfa una historia de 6-7 afios de evolu-
cién en la cual decia tener sensacion de agarrotamiento en las ex-
tremidades inferiores, fundamentalmente de la rodilla hacia el
tobillo, con dificultad para moverlas. Habia observado que esta difi-
cultad, que era intermitente, ocurria en situaciones de frio y/o hu-
medad, incluso si refrescaba en época veraniega; era mds frecuente
e intensa por las mafianas al levantarse y experimentaba cierta me-
jorfa con la practica de ejercicio. Es decir, una vez que ha iniciado
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Figura 1. Nifia de 13 afios afectada de miotonia congé-
nita (enfermedad de Becker) en la que se apre-
cia una marcada hipertrofia muscular.
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el movimiento, a pesar de la dificultad referida, la paciente describe
que el “calentamiento” de sus mtisculos mejora la actividad. Referfa
ademds tener mayor incapacidad para iniciar el movimiento después
de un reposo prolongado, que puede ser sencillamente estar de pie
en la parada del autobts durante un periodo prolongado o estar
sentada en un especticulo publico (cine, teatro, etc.). No referia fa-
tigabilidad, calambres o dolor de masas musculares, ni otra sintoma-
tologia.

Entre sus antecedentes familiares no existe un diagndstico firme
de enfermedad neurolégica y/o muscular en la familia, aunque una
tia paterna, de 36 afos, presentaba una probable contractura muscu-
lar con minimos esfuerzos o después de largos periodos de reposo,
asi como aspecto musculoso. Los padres se encontraban asintoma-
ticos y el estudio de creatinfosfocinasa era normal.

En la exploracion fisica destacaba un aspecto llamativamente her-
ctleo (fig. 1), configuracion atlética e hipertrofia muscular, tanto de
extremidades inferiores como superiores. No se apreciaban dismor-
fias. No se observé déficit de fuerza en ninguna extremidad. Los re-
flejos osteotendinosos eran simétricos, y el tono, normal. La marcha
era normal e independiente, sin actitud disténica de los miembros.
No se apreciaba fatigabilidad. No existia fenémeno mioténico en la
exploracion. El resto de la exploracién fue normal.

El estudio analitico de rutina fue normal. La creatinfosfocinasa y
lactato en sangre fueron normales. El estudio cardiol6gico también
fue normal. Se realiz6 estudio de electromiografia en cuddriceps y ti-
bial anterior derechos, y se encontr6 la presencia de actividad in-
sercional anormal con descargas repetitivas de alta frecuencia com-
patibles con fenémeno mioténico. Se realiz6 estudio de genética
molecular, sin que se evidenciara expansion del ADN en la region
3-UTR del gen de la miotonia, por lo que la paciente no es porta-
dora de distrofia miotonica.

Se trataba por tanto de una paciente con exploracion fisica de
llamativo aspecto herctleo, sin focalidad neurolégica, que pre-
sentaba una historia de dificultad en la actividad muscular en re-
lacién con el reposo y el frio, que mejoraba con el ejercicio, sin
debilidad objetiva en la exploracién y que presentaba fenémeno
miotonico demostrado en el estudio electrofisiolégico. El estudio
genético descartd la enfermedad de Steinert. Todos estos datos
parecian sefalar el diagndstico de miotonia congénita (Thomsen
frente a Becker). Al no presentar la paciente antecedentes de en-
fermedad similar en pacientes de primer grado, se atribuy6 un
cardcter autosémico recesivo o mutacién de novo pasando a de-
nominarse enfermedad de Becker.

La miotonia congénita, incluida actualmente en el grupo de
las enfermedades de los canales musculares de cloro, esta cau-
sada por mutaciones en el gen que codifica para el canal muscu-
lar del cloro (CLCN-1) localizado en la regién q35 del cromo-
soma 72°. A pesar de ser llamada miotonia congénita, las
manifestaciones clinicas de la forma recesiva (enfermedad de
Becker) no aparecen hasta los 4-12 afos. La sintomatologfa es
progresiva, y se inicia en las piernas y afecta posteriormente a
los miembros superiores e incluso a la musculatura masticatoria
y facial. Las contracciones repetidas (calentamiento) disminuyen
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tipicamente el fenémeno miotdnico. Es caracteristica la mayor
afectacién con el frio, en situaciones de estrés y tras largos peri-
odos de reposo. La hipertrofia muscular es caracteristica de esta
enfermedad, presentando los pacientes un aspecto herctleo,
incluso sin realizar una actividad deportiva frecuente®. En la
forma recesiva, es frecuente la presencia de debilidad muscular
transitoria de predominio en miembros superiores. El diagndsti-
co se realiza mediante estudio electromiografico, evidencidndo-
se un fendmeno miotonico. Estos pacientes no presentan ras-
gos distroficos asociados. La biopsia muscular, aunque no
necesaria para el diagndstico, puede revelar la ausencia de fibras
tipo 2B. Un tratamiento de prueba con alguno de los farmacos
que se han utilizado (difenilhidantoina, carbamacepina, acetazo-
lamida, antagonistas del calcio, agonistas -adrenérgicos, tiazi-
das, quinina y procainamida) se debe realizar si la enfermedad
interfiere en la vida diaria de los pacientes. Estos farmacos tan
s6lo han demostrado una mejorfa subjetiva y transitoria’.

En resumen, queremos subrayar la importancia que tiene in-
cluir este grupo de enfermedades en el diagndstico diferencial
de pacientes que nos consultan por dificultad en el inicio de la
deambulacion, rigidez muscular y/o hipertrofia muscular de
curso no aclarada. Llamamos la atencion de la alta frecuencia
con la que estos enfermos consultan por “sintomas peculiares”,
presentando periodos prolongados de estudio en distintas con-
sultas e incluso con la sospecha de padecer trastornos psiquié-
tricos.

A. Lassaletta Atienza, M. Cebrero Garcia,
M.2P. Gonzalez Santiago y E. Garcia Frias
Hospital Universitario Principe de Asturias.
Alcala de Henares. Madrid. Espafia.

Correspondencia: Dr. A lassaletta Atienza.
Avda. de Brasilia, 17, 57 dcha. 28028 Madrid. Espania.
Correo electrénico: lassaalvaro@yahoo.com

BiBUOGRAFRA

1. Dubowitz V. Metabolic Myopathies III Ion Channel Disorders.
En: Dubowitz V, editor. Muscle disorders in childhood. Phila-
delphia: WB Saunders, 1995; p. 266-314.

2. Zhang ], George AL Jr, Griggs RC, Fouad GT, Roberts ], Kwie-
cinski H, et al. Mutations in the human skeletal muscle chloride
channel gene (CLCNI) associated with dominant and recessive
myotonia congenita. Neurology 1996,47:993-8.

3. De Diego C, Gamez ], Plassart-Schiess E, Lasa A, Del Rio E, Cer-
vera C, et al. Novel mutations in the muscle chloride channel
CLCNI gene causing myotonia congenita in Spanish families. |
Neurol 1999;246:825-9.

4. Esteban J, Neumeyer AM, McKenna-Yasek D, Brown RH. Identi-
fication of two mutations and a polymorphism in the chloride
channel CLCNI in patients with Becker’s generalized myotonia.
Neurogenetics 1998;1:185-8.

5. Jurkat-Rott K, Lerche H, Lehmann-Horn E. Skeletal muscle chan-
nelopathies. ] Neurol 2002;249:1493-502.

6. Azevedo HC, Mendonca LI, Salum PN, Carvalho MS, Naga-
hashi-Marie SK, Siquiera-Carvalho AA, et al. Gongenital myoto-
nia. Report of 7 patients. Arq Neuropsiquiatr 1996;54:595-600.

7. Torres L, Vélez M, Cosentino C. Miotonia de Becker en Perti. Rev
Neurol 2000;30:1033-6.

00

An Pediatr (Barc) 2004,60(3):278-89

279



