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Resumen

Las miopatias congénitas son enfermedades here-
ditarias que generalmente presentan curso benigno. Se
caracterizan por su variada presentacion fenotipica que
dificulta su diagnostico.

Se presenta el caso de un nifio de 1 afio y 2 meses de
edad, que ingresa al hospital con dificultad respiratoria
progresiva, hipotonia y evidente retraso del desarrollo
psicomotor, cuadro clinico compatible con miopatia de
nicleos centrales.

El diagnéstico precoz de esta patologia es de gran uti-
lidad, para mejorar la calidad de vida del paciente como
asi también brindar adecuado asesoramiento genético a
los padres. El objetivo de esta descripcion es dar pautas
que faciliten la sospecha diagnéstica..
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Introduccion

Las miopatias congénitas son enfermedades here-
ditarias, con un curso generalmente benigno y la
presencia de signos y sintomas caracteristicos. Su
clasificacion es dificil por la variada presentacion
fenotipica. Progresivamente se agregaron nuevas
miopatias dentro de este grupo de patologias. En
la actualidad hay mas de 40 trastornos clasificados
como miopatias congénitas’.

De acuerdo al avance en el conocimiento de nuevos
genes y proteinas relacionados con su etiopatoge-
nia, las enfermedades musculares se reclasificaron
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Abstract

Congenital myopathies are inherited diseases, usually
with a benign course. They present with different pheno-
types that renders the diagnosis more difficult.

We present the case of a 1 year and 2 months old
child, admitted to hospital with progressive shortness of
breath, hypotonia and developmental delay, compatible
with central core myopathy.

Early detection of this condition is very useful in or-
der to improve the patient’s quality of life as well as to
provide appropriate genetic counseling to parents. We
present guidelines that may help with the diagnosis.
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en tres grandes grupos: miopatias con alteracion en
la maduracién o desarrollo muscular, miopatias con
anormalidades nucleares y miopatias con alteracién
de las proteinas miofibrilares'=.

Presentamos el caso clinico de un nifio con miopatia
congénita de nucleos centrales con el objetivo de
dar pautas que faciliten su diagndstico y aprovecha-
mos para hacer una revision bibliogréfica del tema.

Caso clinico

Lactante menor de 1 afio y 2 meses de vida, pro-
ducto del segundo embarazo y gestacion a término.
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Paciente que posee el antecedente de un hermano
fallecido por pardlisis cerebral flicida y neumonia
secundaria, sin otros antecedentes familiares de im-
portancia. A partir del tercer mes de vida presenta
hipotonia y evidente retraso del desarrollo psicomo-
tor con marcado compromiso motor.

Ingresé al hospital por presentar dificultad respirato-
ria progresiva. Al examen present6 edema bipalpebral
leve, dificultad respiratoria intensa, con una saturacion
de oxigeno de 77%, cianosis central y periférica. Lue-
go de la estabilizacion clinica, el examen neuroldgico
mostré hipotonia generalizada, signo de la bufanda
positivo, talén-oreja presente, trofismo disminuido, re-
flejos osteotendinosos presentes pero débiles.

Se realizaron varios estudios de laboratorio: dosaje
de hormonas tiroideas y creatinfosfoquinasa (CPK),
presentando valores normales para su edad. La
biopsia muscular mostré infiltraciéon adiposa (figu-
ras # 1 y 2), mientras que la resonancia magnética
puso en evidencia atrofia temporal izquierda, con
disminucién del volumen del 16bulo temporal. Por
otra parte, el nifio fue evaluado por genética, con-
cluyendo que su cuadro no es compatible con el de
otros sindromes genéticos.

Figura # 1. Biopsia muscular con tincién
hematoxilina-eosina que muestra la infiltracion

grasa.

Figura # 2. Biopsia muscular que muestra a mayor
aumento la infiltracion grasa.
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Discusion

La miopatia de nicleos centrales es una enfermedad
hereditaria que se caracteriza por manifestarse en
forma lenta y que tiene un curso generalmente be-
nigno. Actualmente existen dos variedades en este
grupo de miopatias: la miopatia miotubular congé-
nita ligada al cromosoma X y la miopatia centro nu-
clear, de herencia autosémica recesiva®.

La forma recesiva debuta generalmente, en el perio-
do neonatal de forma leve, presentando hipotonia,
Ilanto y succién débil, seguidos por retraso motor.
Este tipo de miopatia también puede comenzar més
tardiamente en la infancia, la adolescencia o atin en
la edad adulta®®.

Cuando comienza en la infancia, la progresion ge-
neralmente es lenta, con hipotonia, debilidad proxi-
mal, axial, facial, ptosis y oftalmoplejia. La evolu-
cion varia mucho entre pacientes que pierden pre-
cozmente la deambulacién y otros que la alcanzan
en la segunda o tercera década de la vida**®.

Las pruebas de laboratorio como la CPK son nor-
males y la electromiografia muestra un patrén mio-
pdtico crénico sin alteracion de las velocidades de
conduccion nerviosa’.

La anatomopatologia se caracteriza por la aparicién
de tejido graso y conectivo, que alteran considera-
blemente la arquitectura muscular, y por la presen-
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cia de nicleos de disposicion central”!’; como es el
caso de nuestro paciente.

Se han descrito varias patologias asociadas a este
tipo de miopatia, como la hipertermia maligna du-
rante procedimientos quirirgicos''"'?, dificultad para
el retiro de la ventilacion mecdnica'®, escoliosis
cuando se manifiesta en la adolescencia y otras aso-
ciaciones poco comunes',

No existe actualmente un tratamiento especifico cu-
rativo, s6lo de tipo paliativo para mejorar la calidad
de vida del paciente. El tratamiento debe ser mul-
tidisciplinario con fisioterapia, estimulacién tem-
prana, cardiologia, neumologia, pediatria y otros.
Actualmente existen algunos tratamientos en expe-
rimentacién como los beta adrenérgicos, los cuales
estan dirigidos a reducir la progresién de los sinto-
mas'.

Presentamos este caso que es caracteristico por las
manifestaciones clinicas evolutivas y por presentar
un patrén de biopsia compatible con miopatia de
ntcleos centrales, con el objetivo de brindar pautas
que faciliten la sospecha diagnéstica. El diagndstico
precoz de esta patologia es de gran utilidad, para
mejorar la calidad de vida del paciente como asi
también brindar adecuado asesoramiento genético
a los padres.
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