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El conocimiento de las diversas enfermedades neuromusculares data de
la segunda mitad del siglo pasado. En 1849 Duchenne (de Boulogne) des-
cribe las atrofias musculares progresivas con transformacion grasa, comen-
zandose desde ese momento a fijar la atencién en ellas. Se discriben nu-
merosos casos, siendo dignos de apuntar la descripcién por el mismo Du-
chenne, en 1861, de la paralisis seudo-hipertrofica y, en 1876, de la mio-
tonia congénita, por Thomsen.

Desde 1870 aproximadamente comienza el desmembramiento de varias
entidades nosolégicas del primer cuadro descripto por Duchenne — entre
otras, la esclerosis lateral amiotréfica (1872), la paquimeningitis cervical
hipertréfica (1871), la meningomielitis sifilitica (1893), etc. — a raiz del
analisis anitomo-clinico de los casos. Erb aisla, como cuadro definido, la
distrofia muscular progresiva, lo que es aceptado por Charcot en 1885 y
sus sucesores, Pierre Marie y otros, bajo el nombre de miopatia primitiva
progresiva.

Son citados casos de asociacion de paralisis seudo-hipertréfica con mio-
tonia (casos de Vigouroux, Charcot, Raymond, etc.) y asociaciéon de mio-
tonia y miopatia (Nougues y Sirol, 1889; Hoffman, 1890), por lo que di-
sentimos con la opinion clasica de que los primeros casos fueron observa-
dos por Jolly (1896), Kornhold y Pelizaeus (1897), Hoffman (1900). Por
otra parte, es facil que dichos cuadros hayan sido enmascarados ya que la
reaccién eléctrica mioténica de Erb, como signo patognomoénico del fené-
meno mioténico, es descripto por este después de 1880.

Rossolino en 1902 propone el nombre de miotonia atréfica a las for-
mas de pasaje entre la miotonia y la distrofia muscular progresiva, criterio
que comparten casi todos los autores de la época (Pierre Marie, Marinesco,
Raymond, Leri, Strumpell, Dejerine). Quienes individualizaron la afeccién,
aislandola nosolégicamente, fueron en 1908 Steinert y Batten y Gibb sepa-
radamente, describiendo la topografia particular de las atrofias musculares,
de los fenémenos mioténicos, y el primero, varios signos endécrinos que le
dan un sello caracteristico. Posteriormente Curshman, Hirschfeld y Green-
field completan la descripcion semiologica y al agregar Fleischer y Vogt
la descripcion de las cataratas, practicamente terminan el ciclo del estudio
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descriptivo de la enfermedad, en la cual hasta el presente poco se le ha
agregado, no asi en el campo metabdlico, que pertenece a épocas ya re-
cientes.

Recientemente se discute la estirpe nosologica de dicha afeccion, sobre
la base de argumentos similares a los que debatieron a principio de siglo.

Al presentar nuestros casos nos excusamos de dar una descripcion de-
tallada clinica ya que ella puede ser consultada en las excelentes monogra-
fias apuntadas en la bibliografia y nos limitamos a presentar las particula-
ridades que nos resultan de interés.

Como se sabe, han sido descritos casos familiares y aislados, pero la
incidencia familiar es evidente, mas si se toma en cuenta como antecedente
la catarata.

En cuanto a los caracteres hereditarios senalaremos la contradiccion de
los autores, en cuanto si es regresiva o dominante: Curtius afirma la pro-
gresién hereditaria; Adie el agotamiento luego de la aparicién de miotonia
airéfica. En nuestro caso la dltima generacién estd indemne, siendo de ha-
cer notar que ningun descendiente ha llegado a la edad de comienzo de la
enfermedad de sus antecesores. Senalamos dos particularidades: la eleva-
da incidencia de mortalidad infantil cuyas causas no ha sido posible esta-
blecer fehacientemente y la incidencia de trastornos blastomatosos cuya re-
lacion se nos escapa, en cuanto si es acidental o atingente al trastorno dis-
genético metabolico.

De acuerdo a nuestras observaciones y lo consultado, no nos parece que
haya predominancia de sexo, como afirman algunos autores, para el sexo
masculino (2/3 de los casos).

Nuestro caso confirma la generalidad de que genéticamente aparece pri-
mero la catarata y luego la enfermedad muscular, asi como su asociacion
posterior. En este la herencia aparentemente es homdloga, pero han sido
descriptos casos de coexistencia en una misma familia o en sus ascendientes
o descendientes, de miotonia, distrofia mioténica, miopatias y formas de
transicién, a lo que se oponen diversos autores, alegando la existencia de
formas frustras y atipicas de la enfermedad. Las historias clinicas resu-
midas son las siguientes, obviando los antecedentes hereditarios y perso-
nales.

Caso 1 — Sara N. N., 45 anos, casada. Comienza desde los 30 afios con
dificultad en la decontraccion de los flexores de la mano derecha, luego a
los 35 afos dificultad en la marcha, especialmente para subir escaleras, luego
el compromiso muscular se extiende a la mano izquierda, para constituirse
paulatinamente el cuadro actual. Facies hipotiroidea, hirsutismo en el labio
superior, ptosis palpebral con hipotonia del orbicular. Cataratas bilaterales
con disminuciéon de la vision. Lordosis lumbar con vientre de batracio. Dis-
tribucion grasa de tipo Cushing. Atrofia de miembros inferiores. Miotonia
de los flexores de ambas manos. La distribuciéon de la pérdida de fuerza es
la tipica siendo poco marcada en los musculos de la cara, masticadores y es-
ternomastoideos, marcada en el antebrazo y pequenos musculos de la mano,
musculos anteroexternos de las piernas, bastos externo e interno del muslo
y peroneos de ambas extremidades inferiores. Marcha taloneante. Psiquismo
normal.
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Exdmenes complementarios — Recuento globular y férmula leucocitaria
ncrmales. Wassermann y Kahn negativas. Calcemia 11,3 mg.%. Fosfatemia
inorganica 7,2 mg.%. Creatinina en plasma 2,8 mg.% y en orina 0,60 mg.%.
Creatinina en plasma 0,86 mg.% y en orina 0,52 mg.%. Colesterol en sangre
normal. Eritrosedimentacién normal. Orina: vestigios de albumina y de
mucus. Anaélisis parasitolégico de materias fecales: regular cantidad de
blastocystis hominis y escasos quistes de entoamoeba coli. FEstudio radiogrd-
fico — Escoliosis y lordosis lumbar; espina bifida oculta en la cclumna sacra;
no hay otras lesiones osteoarticulares en columna y miembros inferiores.
Electrodiagnéstico (Dr. Cremona) — Modificaciones cualitativas a la excita-
cién faradica en biceps y deltoides de ambos lados, del tipo reaccién mioté-
nica. Al mismo tiempo se constata reaccion D.A. de los mauasculos vasto in-
terno, vasto externo, recto anterior del muslo, adductor mayor, semitendinoso,
semimembranoso de ambos lados y reacciones de D.P. recto interno de ambos
ladss y sartorio lado izquierdo. Cronaximetria (Dr. Azcoaga) — Umbrales
muy elevados en musculos investigados (supinador largo, flexor superficial de
los dedos, cubital anterior, pronador redondo); cronaxias faciales normales;
crcnaxias antebraquiales discretamente aumentadas; reacciéon mioténica del
orbicular de los labios. Alteraciones del cristalino y biopsia muscular — Ver
posteriormente.

Caso 2 — Celia R. N, 39 afos, soltera, hermana de la anterior. Comenzé
a los 30 afos con dificultad para comer, debilidad general, dificultad para
subir las escaleras; disminucién luego de la vision; paulatinamente llega al
cuadro actual. Facies miopatica. Cataratas zonales. Aspecto tipico miopa-
tico a forma facio-escapulo-humoral con ptosis acentuada de parpados. Genu
recurvatum. Atrofias musculares en miembros inferiores en liga. Tono de
masticadores conservados. Hipotonia esternocleidomastoidea. Hipotonia orbi-
cular en los parpados y labios con pérdida de fuerza del elevador de los par-
pados y del frontal. Hipotonia en los musculos extensores del codo conser-
vando el tono de los flexores. Miotonia en los muasculos de eminencia tenar
y flexores de los dedos. Hipotonia y pérdida de fuerza de los musculos fle-
xores y anteroexternos de la pierna, de los flexores del muslo y atn mas
acentuado de los extensores del muslo. Hipotonia flexién dorsal del pie con
conservacion de la flexion plantar. Marcha miopatica. Psiquismo normal:
ligeramente deprimida; adopta uma actitud pasiva frente a su enfermedad
con un cierto negativismo junto a su depresion.

Exdmenes complementarios — Recuento globular y formula leucocitaria
normales. Creatinina en plasma 1,27 mg.% y en orina 0,80 mg.%. Creati-
nina en plasma 1,49 mg.% y en crina 0,43 mg.%. Calcemia 10,2 mg.%. Fos-
fatemia inorganica 7,85 mg.%. Kline negativa. Colesterol y sus fracciones
en sangre normales. Hlectrodiagnéstico (Dr. Cremona) — Se observa una
reaccion tipo Remak del subescapular; no se observan reacciones mioténicas.

Caso 3 — Antonio N., 44 aios, soltero, hermano de las anteriores. Co-
mienza a los 32 afios con dificultad en la decontraccion de ambas manos, lo
que nota al jugar al tenis; posteriormente pérdida de fuerza en miembros
inferiores, con atrofias proximales que se extienden en la misma forma a los
miembros superiores. Es bebedor franco endlico, habiendo comenzado a be-
ber como reacciéon frente a la incurabilidad de su enfermedad. Tiene una
vida sexual normal. H4abito longilineo asténico; faneras normales; no hay
calvicie. Exageracion del tamaiio de la tiroidea en forma difusa y global,
de consistencia elastica. Facies de tipo miopatico. Atrofia en los musculos
esternocleidomastoidec, trapecios y romboides. Amiotrofia protopéatica gene-
ralizada; en antebrazo dominante en el supinador largo y parte proximal del
brazo; en miembros inferiores dominante en la parte antercexterna de pierna,
gemelos y parte proximal del muslo. Respuesta miotdnica a la flexiéon de
mano. Hiporreflexia a prorrata de la atrofia. Cristalino con depésitos pul-
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verulentos al examen de medios transparentes. Atrofia testicular bilateral,
mas marcada a derecha. Psiquismo deprimido; se excita en franca situaciéon
reactiva frente a su enfermedad que conoce perfectamente.

Exdmenes complementarios — 17 ceto esteroides en orina 1500 cm3: 10,50
mg. °/; en las 24 horas 15,75.
Queremos subrayar los siguientes hechos.

Las alteraciones psiquicas en las que se han detenido Curschman y
otros, no la hemos encontrado y asi vemos las diferentes situaciones psico-
logicas de los 3 hermanos, resultantes de su actitud reactiva frente a una
enfermedad progresiva y creemos que muchas de dichas alteraciones encon-
tradas deben ser analisadas a la luz de la situacién ambiental del enfermo
y su enfermedad.

Destacamos asimismo, que en el caso 3, las alteraciones endocrinas no
han traido la esterilidad, como afirman los autores, ya que este caso ha
tenido una vida sexual hiperactiva, con todas las caracteristicas de libido,
ereccion, coito y eyaculacion mormales y que el caso 1 ha tenido embarazos
normales con hijos vivos. En el caso 3 no existia calvicie.

En cuanto a la cronologia patolégica, como es habitual, la miotonia
ha precedido a la atrofia, siendo la edad de comienzo dentro de la mas fre-
cuente (16 a 35 afios), de 30 a 35 anos.

Los grupos musculares afectados han sido los descriptos clasicamente.
Los signos endécrinos son evidentes: atrofia testicular, con hiperplasia tiroi-
g , p
dea de tipo coloide e insuficiencia gonadal en el caso 3. En las dos mu-
jeres son menos evidentes, si bien en el caso 2 existia oligohipomenorrea
y en el caso 1 ligeros signos de insuficiencia hipofisocorticosuprarrenal.

En lo que se refiere a las cataratas en los casos 1 y 2 (Dr. Bisceglia)
se han observado opacidades de cristalino en forma estrellada en polo pos-
terior ocupando la cortical, juntamente con opacidades puntiformes en to-
das las capas de la lente, con puntos brillantes de color amarillo, con va-
cuolas, hendiduras de agua y disociacion laminar; las limitantes y nicleos
se encuentran respectados. En el caso 1 se asocian cuerpos flotantes en
vitreo y opacidades en copos.

En general podemos afirmar que el caso 2 corresponde mas al tipo
precoz descripto por Vogt que limita las anomalias principalmente a la
capa cortical del cristalino, mientras que el tipo Fleischer, aparentemente
tardia que ocupa todo el cristalino, se inicia en el caso 1, siendo ambos
tipicos. En el caso 3, en el que no se pudo efectuar la biomicroscopia de-
tallada, sin embargo, se pudieron apreciar depésitos pulvurulentos, lo que
nos hace sospechar que si todos los casos de enfermedad de Steinert fueran
analisados adecuadamente, desde el punto de vista ocular, podrian hallarse
las alteraciones del cristalino.

En cuanto a los hallazgos histopatolégicos, nos referiremos a lo hallado
en las biopsias efectuadas sobre muisculos que no presentaban una atrofia
muy evidente.

Existen modificaciones de volumen de las fibrillas musculares en los di-
ferentes musculos y en el mismo, fibras musculares atréficas e hipertroéficas
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(fig. 1). A veces dentro de una misma fibra hay zonas hipertroficas que casi
siempre preceden a la atrofia de la misma (fig. 2). No siempre ésta se hace
por zonas sino que pueden existir zonas de transicién desde el estado normal
al hipertrofico dentro de la misma fibra muscular. Otras veces toman un
aspecto sinuoso (fig. 3) simulando a veces fibras en tirabuzon si esta sinuo-
sidad se acentia. Por supuesto que la atrofia muscular lleva consecutiva
la proliferacion del tejido colageno y adiposo, observandose espacios en los

Fig. 1 — Sector de una fibra en la que se observa hipertrofia
y borramiento de la estriacidn.
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Fig. 2 — Transicion en una fibra, del sector de espesor normal

al sector hipertréfico, evidenciado por la vaina reticulinica
(método de reticulina de Rio Hortega).
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que ha desaparecido el tejido muscular reemplazado por aquel, con engro-
samiento del tejido conectivo intrafascicular y reticulinico (fig. 4). La es-
triacion transversal empalidece, tiende a desaparecer hasta borrarse comple-
tamente (fig. 5) en los estadios francamente atroéficos o hipertréficos; se pro-
duce proliferacion nuclear, tendiendo los nucleos a disponerse primero perifé-
ricamente y luego axialmente en forma arosariada (fig. 6), disposicién tipica
de la miotonia atréfica, para algunos autores. En ocasiones se observan in-
filtrados linfocitarios de tipo linforragico (fig. 7) que no tienen ningun valor

Fig. 3 — Fibras que conservan su espesor y su estriacion, pero
de aspecto sinuoso. Hemorragias en los intersticios.

Fig. 4 — Depdsitos de tejido adiposo intersticial. Engrosamiento
del conectivo interfascicular.
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especifico. En las zonas atroficas se producen espesamientos de las tlnicas
vasculares, secundarios al proceso muscular.

En nuestro caso hemos encontrado aparentes signos tipicos de regenera-
cion muscular, por la aparicién de fibras de aspecto embrionario (fig. 8), lo
que cuidadosamente deben ser tomadas en consideracion critica, pues los as-
pectos morfolégicos no son indices absolutos de la histogénesis muscular y
no podemos establecer una diferenciacion decisiva entre los mioblastos y las
miofibrillas. Sin embargo resulta de interés indudable a la luz de los trata-
mientos que llevaba el enfermo y tomando en cuenta el aspecto clinico.

Fig. 5 — Borramiento de la estriacién transversal.
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Fig. 6 — Disposicion arrosariada y linear de los nucleos.
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Fig. 8 — Fibra muscular de caracteristicas embrionarias: borra-
miento de la estriacién, aumento del namero de nucleos y espesor
menor que (0 normal.

Otros autores han descripto lesiones de placas motrices, observadas ya
por Marinesco y recientemente por Noel y Pommé. Las alteraciones de las
uniones neuromusculares han sido estudiadas morfolégica e histoquimica-
mente por Goers, quien ha descripto alteraciones indudables. De las alte-
raciones centrales del sistema nervioso, que son de interés pero contradicto-
rias en sus apreciaciones, porque abarcan diferentes regiones de muy dis-
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tinta significacion, pasaremos por alto, ya que no poseemos la confronta-
cion anatomo-patologica, en estos casos.

Hasta ahora las vias de investigacion mas fructiferas en el terreno de
la etiopatogenia se refieren a desérdenes metabélicos, del orden mioneural.
En ese sentido Mintz y Passouant encuentran aumento de la acetilcolina y
disminucion de la colinesterasa tanto en sangre como en el liquido céfalo-
rraquideo en la distrofia mioténica y aumento notable de la acetilcolina en
el misculo mioténico, tanto en la miotonia congénita como en la distrofia
mioténica (Troz). La quinina, de indudable efecto terapéutico sobre la
parte mioténica, disminuye el tenor de acetilcolina y el acido ascorbico, a
veces util, tiene franca actividad colinesterasica. Sin embargo, un factor
debe ser puesto en juego critico, y es que los métodos de valoracion de la
acetilcolina y colinesterasa no aseguran que la medicion se haga efectiva
sobre estas substancias Unicamente, con seguridad.

Rouqués y otros creen, en cambio, en un factor primario tréfico cen-
tral, originario en los centros vegetativos diencefalicos que actuaria simul-
taneamente sobre los musculos y sobre el sistema endécrino metabélico.
Creemos que la etiopatogenia de esta enfermedad se encuentra aun en el
terreno de las hipdétesis, ya que no existen elementos definitivamente pro-
batorios.

En lo que respecta al fratamiento enumeraremos simplemente las drogas
que mas accidon parecen haber tenido en esta enfermedad. Desde la quini-
na, tratamiento eficaz en la miotonia congénita, pero de la cual no hemos
visto resultado sobre la parte mioténica en la distrofia mioténica, hasta las
vitaminas (C, E y B,,) y los complejos de amino-acidos, no creemos que
ninguna tenga alguna accion especifica sobre esta enfermedad salvo en lo
que toca al estado general.

Nosotros hemos utilizado dichas terapéuticas, asociandolas al ACTH vy
la desoxicorticosterona y los resultados nos han parecido mejores, ya que
en los tres anos de evolucion que seguimos a estos enfermos, si bien no po-
demos hablar de desaparicion sintomatologica, tenemos la impresion clinica
del estacionamiento del proceso, a lo cual debemos agregar el hallazgo bié-
psico que hemos comentado mas arriba. Nos proponemos insistir en esta
terapéutica para confirmarla posteriormente, teniendo en cuenta relatos si-
milares de oiros autores.

SUMMARY

Case report of three brothers with dystrophia myotonica or myotonia
atrophica presenting some interesting aspects. On genetical field the authors
note the coexistence of a disembrioplastic blastoma factor and homocronism.
Likewise, authors note the constancy of the crystalline alterations, besides
that there is no sterility as pointed by the clinical descriptions; the histo-
pathological findings were inespecific but of a wide diagnostic value. The
authors make some therapeutics remarks, specially about the use of ACTH
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and desoxycorticosteroids, associated with vitamins and hepatic extracts. The
good indication of this therapeutic is, clinically and histopathologically,
confirmed by the demonstration of muscular regeneration, finding of practic
and theoretic interest.
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