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PALABRAS CLAVE Resumen La distrofia miotonica es una enfermedad hereditaria del sistema neuromuscular
Msculos; con afeccion cardiaca, se presenta fundamentalmente con alteraciones del ritmo y conduccion
Arritmia; auriculoventricular y rara vez insuficiencia cardiaca. Se expone el caso de un paciente de 37 afos
Insuficiencia cardiaca de edad que ingresa por falla cardiaca aguda y flutter auricular asociado a debilidad muscular

progresiva de larga data en quien se realiza diagndstico de distrofia miotdnica tipo1 luego
de estudios complementarios. Se presenta una corta revision de la literatura acerca de esta
enfermedad y sus manifestaciones cardiacas.
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KEYWORDS Heart failure and atrial flutter as a manifestation of myotonic dystrophy type 1
Muscles;
Arrhythmia; Abstract Myotonic dystrophy is a hereditary disease of the neuromuscular system with cardiac

impairment, mainly showing rhythm disturbances and atrioventricular conduction defects, and
rarely heart failure. We report the case of a 37 year-old patient who was admitted for acute
heart failure and atrial flutter associated with long standing progressive muscle weakness.
A diagnosis of myotonic dystrophy type 1 was made after complementary studies. A short review
of the literature about this pathology and the cardiac manifestations is presented.
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Figura1 Actitud «distonica»: flexion en articulaciones meta-
carpofalangicas e hiperextension en las interfalangicas.

Caso clinico

Paciente masculino de 37 anos de edad quien ingresa por
cuadro clinico de 2 meses de evolucidn consistente en dis-
nea de esfuerzo progresiva, ortopnea y episodios de disnea
paroxistica nocturna. Sin antecedentes de cardiopatia. El
paciente refiere que desde hace aproximadamente 8 anos
presenta pérdida progresiva de la fuerza y movilidad de
miembros superiores sin haber recibido evaluacion médica;
antecedente familiar de 2 primos con distrofia muscular no
especificada y padre con falla cardiaca de etiologia no clara
que fallecid a los 58 afios de edad.

Al examen fisico se encuentra presion arterial de
110/80 mmHg, FC 110 latidos/min, afebril, fascies mio-
patica con debilidad facial, atrofia de los musculos
masticadores (fosas temporales con atrofia) y calvicie. En
la auscultacion cardiaca se encontraron ruidos cardiacos
ritmicos, con soplo holosistolico mitralm/vi, ingurgitacion
yugular de 10cm a 45° y crépitos bilaterales hasta el tercio
medio de ambos campos pulmonares. En las extremidades se
encuentra deformidad en las manos con actitud «distonica»
(flexion en las articulaciones metacarpofalangicas e hipe-
rextension en las interfalangicas) (fig. 1), con respuesta
miotonica a la percusion de los musculos intrinsecos de
las manos; atrofia muscular generalizada, predominio en la
cintura escapular y las piernas con fuerza muscular dismi-
nuida en los miembros superiores: proximal 2/5, distal 3/5,
y los miembros inferiores: proximal 4/5, distal 5/5. Ademas,
retracciones articulares en el codo, el tobillo y la columna
cervical. Es llamativa la presencia de miotonia en la lengua y
los misculos de las extremidades, con contraccion sostenida
y dificultad para la relajacion muscular ante la percusion o
al pedirle que apriete los pufos y que los abra en forma
rapida.

En la radiografia de térax se aprecia aumento del indice
cardiotoracico, redistribucion de flujo vascular y patron
intersticial bilateral. El electrocardiograma muestra flut-
ter auricular (fig. 2). En el ecocardiograma se aprecia
un ventriculo izquierdo dilatado con hipocinesia generali-
zada, funcion ventricular deprimida (fraccion de eyeccion
del ventriculo izquierdo de 25%) y presencia de trombo

intracavitario. El hemograma y las pruebas de coagula-
cion son normales, al igual que la glucemia, la TSH y los
electrélitos. Las serologias para virus de hepatitisB y C,
Chagas y VIH fueron negativas. Las pruebas de neurocon-
duccion son normales. En la electromiografia se evidencia
una membrana muscular inestable con actividad de insercion
aumentada con abundante actividad de potenciales agudos
positivos y fibrilares, descargas miotonicas de frecuencia
variable y un patron miopatico en musculos proximales y
distales con unidades motoras polifasicas de baja ampli-
tud, llenamiento temprano del patron de interferencia
con esfuerzo medio y salvas de potenciales miotonicos de
frecuencia variable, espontaneas y provocadas por despla-
zamiento del electrodo o por percusion sobre el mudsculo. La
biopsia muscular muestra un misculo marcadamente com-
prometido por infiltracion por tejido adiposo, con mayor
afectacion de algunos fasciculos que otros. Las fibras que
lo componen muestran marcada variacion en su tamano,
evidenciandose pocas fibras con cambios degenerativos o
regenerativos. El cambio mas prominente se trata de la
internalizacion de los nlcleos, que se encuentra presente
en un 68% de las fibras, y en algunas la cantidad de nucleos
es mucho mas numerosa comparado con otras. También, se
observaron algunas fibras en extremo atroficas formando
sacos de nucleos. El colageno endomisial se encuentra
aumentado en forma severa. Se encuentran cambios dege-
nerativos de las fibras (fig. 3). A nivel ultraestructural no
fueron identificados cambios en la organizacion de las mio-
fibrillas, anomalias de la heterocromatina y su fijacion a
la membrana nuclear, inclusiones nucleares, a pesar de su
internalizacion, ni alteraciones mitocondriales (fig. 4).

Discusién

Las distrofias musculares son trastornos hereditarios que
abarcan un espectro amplio de afectacion muscular progre-
siva como consecuencia de distintas alteraciones en genes
codificantes de las proteinas de la membrana celular, el
citoesqueleto y el nlcleo de los miocitos. El compromiso
cardiaco de estas enfermedades no es inusual.

Las manifestaciones cardiacas de estas enfermedades
pueden variar dependiendo de cada tipo'. Las distrofias
musculares de Duchene y Becker son trastornos genéticos
recesivos ligados al cromosomaX, en las cuales se presenta
una mutacion en el gen distrofina que codifica una proteina
del mismo nombre. La distrofina y las glucoproteinas aso-
ciadas a ella proporcionan el enlace estructural entre el
citoesqueleto y la matriz extracelular del miocito, conec-
tando las proteinas contractiles con el sarcolema, las cuales,
al alterarse, producen fragilidad de la membrana que lleva
a necrosis miofibrilar y pérdida de las fibras musculares
con posterior reemplazo fibroadiposo. Otras distrofias mus-
culares, como las de cintura-miembro tipo 2C-2F y tipo
21, afectan también el complejo distrofina-glucoproteinas?.
Estas patologias con alteraciones en este complejo se aso-
cian a miocardiopatia dilatada como manifestacion cardiaca
principal’.

En comparacion con las anteriores, las distrofias mioto-
nica tipo1 y 2, la distrofia muscular de Emery Dreifuss, la
distrofia muscular de cintura-miembro tipo1B y la distro-
fia fascioescapulohumeral se asocian con degeneracion del
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