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Nounada que ingressa a les poques hores de vida per
hiperlaxitud distal marcada amb artrogriposi d’'ambdés
colzes i genolls, i luxacid congenita bilateral de malucs.
Nascuda per part eutocic a les 38,3 setmanes d’edat
gestacional amb somatometria normal, fruit d’una ges-
tacio controlada amb ecografies prenatals normals.

Entre els antecedents familiars, destaca la preséncia
de consanguinitat de segon grau dels progenitors i exi-
tus de germanes bessones als dos dies de vida en el
context de prematuritat extrema al seu pais d’origen.

En I'exploraci6 fisica feta a la Unitat de Maternitat va
destacar hipotonia generalitzada amb hiperlaxitud de
canells i peus, i contractures als colzes que en limitaven
I'extensié completa (Fig. 11 2). A més, presentava dits
de mans i peus llargs, orelles d'implantacié baixa amb
rotacié en sentit posterior, luxacié de malucs i torax ca-
rinat. La resta de I'exploracié neuroldgica era normal.

Com a exploracions complementaries es van fer eco-
grafies transfontanel-lar, abdominal i cardfaca, que van
descartar malformacions associades; el fons d'ull va
ser normal, i en I'analitica destacava l'elevacié de la
creatina-cinasa (1.980 U/L, valor de normalitat <145
U/L) al 4rt dia de vida, amb la resta de la bioquimica i
I'estudi metabolic basic normals. El diagnostic precog
neonatal va ser normal.

Actualment la pacient té cinc mesos, s’ha mantingut
estable en la seva evolucid, amb millora progressiva de
les dificultats que presentava per la deglucié i que van
requerir alimentacié per sonda orogastrica inicialment
fins als deu dies de vida.

Quin és el seu diagnostic? Fig. 2. Flexié completa del peu (posicié neutra de la pacient).

Aquest treball va ser presentat com a poster a la V Jornada de Neonatologia de la Sociedad Espafiola de Neonatologia (virtual; octubre 2020).
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Asensio Ai col-ls.

Discussio

Es tracta d'una nounada, filla de pares consanguinis,
que presentava des del naixement una hipotonia global
amb hiperlaxitud marcada de mans i peus amb artro-
griposi de colzes i luxacio bilateral de malucs, sense
afectacio d'altres organs.

El quadre clinic presentat orienta inicialment a una
afectacio del col-lagen VI com a primera opcié diagnos-
tica, tenint com a altres opcions diagnostiques altres
alteracions del teixit connectiu, com la sindrome de
Marfan neonatal.

Donades les diverses possibilitats etiologiques, es va
fer un exoma clinic, que va permetre identificar la va-
riant ¢.350_351del (p.V117Gfs*34) en homozigosi en
el gen COL6AI, classificada com a patogénica, que va
confirmar la sospita clinica de distrofia muscular con-
genita d’Ullrich (DMCU).

La pacient va ser donada d’alta als 13 dies de vida.
Actualment té cinc mesos, rep seguiment multidiscipli-
nari, és portadora d’arnes de Pavlik, s’alimenta per via
oral i no presenta cap complicacio.

Diagnostic final: Distrofia muscular congénita d’Ullrich.

Comentari

Les miopaties relacionades amb el col-lagen VI sén de
les miopaties congenites més freqlents, amb preva-
lences que varien entre 0,68 i 2,5 per cada 100.000
habitants I; sén la primera miopatia més freqtient als
Estats Units i la segona al Jap6?.

S6n causades per mutacions en alguns dels gens
(COL6AI, COL6AZ i COLEA3) que codifiquen per
les cadenes alfa principals del col-lagen tipus VI.
Poden seguir un patré d’herencia tant dominant com
recessiu 4.

Formen un espectre ampli de diferent gravetat de feno-
tip: el de tipus Ullrich és el més greu, d'inici normal-
ment neonatal, amb marcada hiperlaxitud, contrac-
cions articulars i limitacions motores importants; el
més lleu és el de la miopatia de Betlem, que sol apa-
reixer al final de la primera década amb hiperlaxitud
distal 24,

La presentacio6 clinica classica de la DMCU és la d’un
lactant o infant petit amb debilitat i fatigabilitat mus-
cular relativament difusa, associada a una marcada

hiperlaxitud distal i retraccions articulars de colzes i
canells, que tenen tendéncia a la progressio.

Acostuma a associar luxacié congenita de malucs, tor-
ticoli i cifoescoliosi, que causen un retard en el desen-
volupament motor, caigudes freqlents i postures anor-
mals dels membres. Els pacients amb fenotip greu no
aconsegueixen la marxa autonoma. Desenvolupen
afectacio respiratoria per disfuncié del diafragma, per
la qual cosa requereixen sovint suport ventilatori i pre-
senten amb freqUiéncia un trastorn de la deglucié. As-
socien també trastorns cutanis amb hiperqueratosi i
cicatrius queloides. No presenten afectaci6 cardiaca ni
del sistema nervios central, de manera que no mostren
deteriorament cognitiu 3.

En I'analitica, I'elevaci6 de la creatinina-cinasa pot do-
nar suport al diagnastic, pero la seva normalitat no ex-
clou el diagnostic, ja que poden estar normals o lleuge-
rament elevades (menys de quatre cops el valor de la
normalitat) 2. La ressonancia magnética muscular té
molt valor diagnostic per detectar un patr6é d’afectacioé
especific (aspecte en bandes). La bidpsia muscular pot
mostrar signes miopatics no especifics i una marcada
abséncia o disminucié del col-lagen VI en la immuno-
histoquimica, pero tot i aixi en el cas de mutacions
dominants pot no apareixer?3. Donada la invasivitat de
la prova i el desenvolupament de les técniques de
diagnostic molecular, la bidopsia ha quedat més en
desus a favor de I'estudi genétic, que és finalment el
que confirma el diagnostic.

'abordatge dels pacients ha de ser multidisciplinari,
fent emfasi en la fisioterapia precoc i en la prevencio i
el tractament de totes les complicacions associades
possibles.
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