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Miopatia congeénita grave neonatal:
A proposito de un caso
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INTRODUCCION

Las miopatias congénitas graves de debut neonatal se caracterizan por hipotonia y debilidad al nacimiento, con
frecuentemente signos de hipocinesia fetal. La biopsia muscular y el estudio genético son de gran ayuda diagnostica, pero
en casl un 50% de los pacientes no se consigue aislar la mutacion genética. A continuacion, se presenta un caso clinico
sobre un neonato con miopatia congenita grave.

RESUMEN DEL CASO

Se trata de un prematuro de 34 semanas de bajo peso para su edad gestacional, sin consanguinidad ni antecedentes
familiares de enfermedad neuromuscular. Requirio de intubacion orotraqueal en sala de partos por ausencia de
esfuerzo respiratorio. Presentod la siguiente clinica:

Sugestivos de hipocinesia fetal: Otros signos neurologicos
» Polihidramnios, escasos * Hipotonia grave.
movimientos fetales. * Debilidad franca.
» Paladar ojival, leve retrognatia,  Arreflexia.
philtrum amplio, falanges » Diplejia facial.
alargadas, escoliosis, criptorquidia - Disfagia grave. Sialorrea marcada.

bilateral, huesos largos y finos, y
fractura de humero al nacimiento

(Fig.1) * No ptosis palpebral, no
J-2) fasciculaciones linguales, no
oftalmoplejia.

* No artrogriposis.

Se realizo el siguiente estudio etiologico:
» Analitica sanguinea al nacer sin acidosis ni hiperamonemia, N
enzimas musculares normales y resto anodino. |
» Ecocardiograma, ecografia cerebral y abdominal normales.

» EXxploracion oftalmologica sin cataratas, iris y fondo de o0jo normales.
» (Genética para enfermedades de Steinert y Sd Prader Willi negativa.
» Analisis mediante MLPA del gen SMN1 negativo

(descartando atrofia muscular espinal 0 o 1).

Fig. 1. Radiografia toraco-abdominal al nacimiento.

* Bilopsia muscular:
no se identifican los
hallazgos tipicos de

las principales
miopatias congenitas
conocidas.
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A. hematoxilina-eosina. Marcada variabilidad en el tamafio de las fibras musculares con una poblacion de fibras hipertroficas
rodeadas de fibras hipotroficas. B) Tricromico modificado de Gomori: No aumento de tejido conectivo ni presencia de
bastones nemalinicos. Cy D) COX y SDH, no se identifican defectos de tincion en el patron oxidativo. E) Esterasa, no se

identifican fibras musculares con aumento claro de la actividad esterasa. F) miosina lenta: pone de manifiesto las fibras tipo |

que corresponden en su mayoria con las fibras hipertroficas. |) miosina rapida: presencia de numerosas fibras positivas d e
pequeno tamano, rodeado las fibras grandes. J) Miosina neonatal: abundantes fibras positivas de pequefio tamano.

- Exoma dirigido a hipotonia grave: mutaciones en gen MYL1 (cadena ligera esencial de la miosina):

Diagnostico final: Miopatia congénita con atrofia de fibras musculares de tipo 2,
mutacion en MYL1 heterocigosis (c.334C>T y c.478+1G>A).

MADRE: Portadora en heterozigosis de variante ¢c.334C>T. PADRE: portador en heterozigosis de variante ¢c.478+1G>A.

Evolucion: presentdo complicaciones respiratorias de su patologia basal (broncoaspiracion, neumonia necrotizante bilateral
y sepsis por Staphylococcus aureus) que, junto la biopsia y sospecha de miopatia grave de mal pronostico, conllevaron
finalmente una adecuacion del esfuerzo terapéutico y fallecimiento a los 24 dias de vida, acompafnado de su familia.

DISCUSION

La rara mutacion identificada en este paciente se ha publicado solo en 2 casos en la literatura. El debut neonatal, la
Insuficiencia respiratoria por debilidad muscular severa, la disfagia grave concuerdan con la mutacion hallada
asociada a disfuncion de la miosina, proteina fundamental en la contraccidon muscular, y explicaria los hallazgos de
la biopsia muscular. La atrofia de fibras tipo 2 es un hallazgo inusual pero que podria ser guia en la orientacion
diagnostica de este tipo de miopatia.



