

































































Parametros laboratoriales y electrofisiolégicos:

La creatinfosfokinasz sérica se encontrd dentro del os rangos normales en €l
50% de los pacientes. elevandose en forma moderada e! oiro 50% %. siendo la

media 210.25 UiL (28 -868 UI/L, VN= 5. -2-. I/ 1.

La EMG demostro un patrén muopatlco en el 65 % (n=13/20) y normal en el

20% (n=4/20). Las velocidades de conduccion fueron normaies en el 100% de

los pacientes que se hizo dicho estudio.

Estudios de Histopatologia.

La MO, HQE, y ME fueron normales y/o inespecificas en el 77.3%.

Cuatro de los pacientes fuvieron diagnéstico definitivo, estas miopatias son:
Miopatia centro nuclear o miotubular (02), miopatia de cuerpos nemalinicos
(01), miopatia minicore (01).

Perfil clinico — anatomopatolégico de las miopatias descritas.

A. Miopatia centro nuciear (02) Pacientes de 4 anos de edad, en ambos
casos, de los dos géneros, sin datos de consanguinidad ni endogamia. Uno de
ellos con antecedente de hermanc con pie equino varo y ‘muerte en
cuna”.Con retraso motor a la deambulacion en los dos casos. aun asi
consiguiendo la deambulacidon completa. En ambos debilidad de miembros
pélvicos y toracicos. debilidad de musculos faciales con ptosis palpebral e
hipomimia. Adicionalmente se reporto en la nifia paladar ojival, y en el nifio
escapulas alatas e hipertrofia de gastronemios. Los valores de CPK fueron
ncrmales en 45 y 42 U/m! respectivamente. La EMG en uno de los casos fue
normal y en el otro no se realizd. Tanto la MO y como la IHQ proveyeron el
diaandstico definitivo.

E  igndstico de “musculo estriado inmaduro”. se realizé en un paciente. con
una presentacion clinica muy severa. que necesito de Ventilacion mecanica y
traqueostomia, que logro vivir hasta la edad de 5 meses. CPK en 77 U/L, y que
muchas veces puede hacer el diagnéstico diferencial con la Miopatia centro
nuclear (miotubular) por el modo como se ve a la anatomopatologia el musculo
inmaduro.

B. Miopatia Nemalinica (01). fue un paciente de sexo masculino sin
antecedentes de endogamia ni consanguinidad, ni antecedentes familiares de
otros miembros afectados. Con historia de SFA e insuficiencia respiratoria de
recién nacido y retardo motor moderado que no le impidid adquirir la
deambulacion . la forma de presentacion fue insidiosa y curso
estacionario. Tuvo hipotrofia tenar e hipotecar y alteracion en la mecanica de fa
deglucién. hipcicnia generalizada y REM abolidos. datos adicionales de RGE,
hipoplasia madiofacial, hipomimia. prognatismo. tdrax en quilla. lordosis lumbar
y pie valgo, episodios repetitivos de neumonias.

La CPK estuvo en rangos normales (39 U/mi).ta EMG resulto normal. sin
embargo a la {HQ con Tricrémico de Gomori. reveld bastones subsarcolémicos.



c. Miopatia muitiminicore, incluye el sexo masculino sin datos de endogamia,
consanguinidad ni antecedentes de miopatia en su familia. Retrasoc mental
profundo, con necesidad de ventilacién mecanica por insuficiencia respiratoria
asociado a neumonia neonatal, realizacion de gastrostomia a los 15 dias,
ademas presenta microcefalia, leucoma bilateral, dismorfias, hemangioma
plano centro facial. ptosis palpebral y datos de RGE. Fresenta debilidad
generalizada 2/5 en miembros, con compromiso de musculos faciales,
cervicales y respiratorios incluido e!f diafragma.

La cifra de CPK en 107 U/L, EMG presento patrdn miopatico, VCN normales.
La ME se informd con Minicores, necrosis miofibrillas y fibrosis endomisial.
Estudios complementarios: Tiene una Ecocardiografia normal, la TAC con
discreta atrofia cortico- subcortical, un EEG que solo mostré con lentificacion
difusa sin actividad paroxistica y un tamiz metabdlico ampliado normal.

ASPECTOS ETICOS. Siendo un estudio refrospective, no requirid de
consentimiento informado por parte de los familiares., para su desarrollo, mas
gue el anonimato de ios participantes en el estudio.
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Otros datos ocue aparecen en nuestra serie como patologias asociadas a la
oresentacion chinica de base son: dacrioestenosis. leucoma.. nistagmus horizontal.
gleucoma. hemazargoma giano centro facial, hemangioma fronto nasal, pielectasia y

eventracion diafragmatica.

La =MG. la determinacion de la fraccion MM de la creatinfosfokinasa fuaron
piezas esenciales en el diagnostico final, junto a los datos de patologia,
inmunohistoquimica y microscopia electronica.

En cuantc al perfif de ias miopatias nemalinicas, minicore y centro nuclear o
miofubuiar concuerdan bastante bien con las mencionadas en la literatura
internacional "'*'5 siendo muy caracteristicos en especial los dos casos
miopatia centro nuclear por la caracteristica de su debut temprano y su severa
avolucion hasta su fallecimiento.

Queda aun por confirmar el resto de paloiogias de esta serie, descartando las
renoriadas en la literatura internacional podran quedar solo algunas como
miopatias con cambics minimes  al estudio de uitra estructura proporcionado
cor la microscepia electrdnica.









ANEXOS.

"TABLA A. Clasificacion‘de fas Mlopatlas Congemtas
: PD§ ESTRUCTURALES °e

* ANORMALIDADES DE LAS SARCOMERAS.
‘ 1. Enfermedad de Central Core.
enfermedad de Multiminicore.
Miopatia con lisis miofibrillar/ miopatia de cuerpos hialinos.
ctinopatia.
Enfermedad Cap.
Miopatia de fibra trilaminar.
Miopatia de bandas A.
RMALIDADES DE LOS DISCOS Z.
Miopatia rod/ Nemalinica.
Miopatia micfibrilar/ refacionada a Desmina.
| Miopatia de cuerpos citoplasmaticos.
Miopatia de cuergos esferoides.
Miopatia ae cuerpos Mallory —Like.
| Miopatia de cuerpos sarcoplasmicos.
‘ Miopatia con granuio filamenios.
. ANORMALIDADES NUCLEARES.
‘ 1. Miopatia miotubular.( centro nuclear)
| 2. Miopatia de rod intranucleares.
| INCLUSIONES ANORMALES.
: 1. Miopatia de cuerpos semejante a "huellas dactitares”.
| 2. Miopatia de fibras Zebra.
[ 3. Miopatia de cuerpos reductores.
‘ 4 Miopatia espiral cilindrica.
| ANORMALIDADES DE ORGANELAS.
] 1. Miopatia Sarcotubuiar.
! M. Tubular agregada.
! 2. Miopatia vacuolar relacichadas a lisosomas.
fMSCELANEo.
1
|
!
|

|
|
v
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1. Miopatia de cambics minimos.

2. Miopatias congénitas no especificas.
Miopatias Mixtas.

10. Miopatias de rod-core.

11. Miopatia de cuerpos reductores- cuerpos citoplasmaticos.

12. Miopatia de Multiminicore.- centro nuclear.
TIPOS NO ESTRUCTURADOS.
Desproporcién congénita de fibras tipo 1.
Miopatia micro fibra.
Tipo con predominancia de fibras tipo 1.
Tipo con uniformidad de fibras tipo 1.
Tipo de miofibras hipotréficas tipo |.
tipo Il A fibras uniformes y pequefias.
Tipo 1l con fibras musculares hipoplasicas.
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. Fuente” Neuromuscular Disorders of infancy Childhood and Ado'escent. H Royden.



Herencia

(en Proteina ' scalizacién Referencias.
Miopatia IPAIS u-lroporiiosing - 1922-q23 AD Laig et al 1995,
Nematinica AR Tan el al 1999.
NEM2 Nebulina 29 21.2-2¢22 AR Pelin et al 1999.
ACTAI SM a-actina 1g42.1 ADARS Nowak et al 1999
TPN2 3-iropomiosina 9pl3.2 AD Donner et al 2000
TNNTI Troponina | 19q15.4 AR Johnston et al 2000
? ? 15q21-g24 AD Gommans ct al 2002,
Lnfermedad RYRI Ryadodine 19g13.1 AD Zhang et al 1993,
Cential core Quane et al 1993,
Miyopatia MTMI Myotubularina  Xq28 L- X, Laporte et al. 1996.
Miotubutar
Asoctadaa  CRYAB o p- Crystalina 11922 AD Vicartetal 1998.
Desiminag o DES Desmina 2935 AD- AR Goldfarb et al 1998.
Miopatin 7 2q24-31 AD Nicolao etal 1999.
? ? 10g22.3 AD Mellburg et al 1999,




HOJA DE RECOLECCION DE INFORMAC!ON.

MIOPATIAS CONGENITAS.

Nombre gel paciente.. . .. .. . N ... . Procedencia . ............
Edad . ... .... Raza. Sexc' M £ N° de Expediente .. . ....... .
Fecha Nacimiento. J ! N®de biopsia.  ........ ... ... ...

ASPECTOS CLINICOS.

1. Antecedentes heredo familiares de enfermedad similar: S! (1) NO (2)
Padre ( ) Madre ( ) Hermanos( ) Otros:.............

2. Consanguinidad: Si{1) No(2) Endogamia: Si (1) No (2)
3. Antecedentes perinatales:

- Movimientos fetales:
Presentes (1) Disminuidos (2) Ausentes (3). ESPECIFICAR...............

-EG Semanas. Apgar...... ()i (57). Se desconoce ( )
-Llantc y respiracién ai nacimiento. Presente ( ) Demorada ( ) Cianosis ( )
-Calidad del fianto: Leve ( ) moderada ( )} adecuada ( .

- Succion: Pobre { ) Adecuada ( )

-Mov.espontanea: Pobre () Moderado () adecuado  ( ).

4. Desarrollo psicomotor: (en meses)

« Sostén cefalico ( )
e Sedestacion ( )
o Inicio de gsteo ( )
« Bipedestacion { )
o D= ambulacion { )

5. Antecedente Traqueotomia { ) SNGo STPP ( ) Gastrostomia ( } VM ( )
ENFERMEDAD ACTUAL:

6. Edad de presentacion: ( ) meses
7. Edad al diagndstico.  ( ) meses

MODO DE PRESENTACION

8. Forma de fnicio: insidiosa o lentamente progresiva ( )
Brusca o Rapidamente Progresiva ( )

9. Evolucion () Estacionaria ( ) Otra( )

10. SINTOMAS PRINCIPALES POR LOS QUE ACUDE:

1. Debtliidec de miambros 2. Debilidad de misculos faciaies. 3. Debilidad de muasculos
respiratorios 4. Calambres musculares 5 Retraso motor. 6. Crisis convuisivas. 7 Otros
EXAMEN FISICO.

11 Percentiles pzra fa edad: PC:... TALLA: ... PESO: ... ..

12 DEBILIDAD MiJSCULAR' {Frimera consulta) (0-5)
Miemb-os sugernores  Proximal { f ) Distal ( ! )






