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Il objeto de esta breve comunicaciom es, como su nombre indica,
exponer algunos de los nuevos conceptos que recientemente han veni-
do a enriquecer vy clarificar nuestros conocimientos en el campo de
las miopatias. Como el que os habla es un clinico, ast como la ma-
voria de los aqui presentes, dirigiremos nuestra atencion preferente-
mente a los aspectos clinicos mas relevantes.

Desde hace cien anos (exactamente en 1868), en que DUCHENNE
[lamé la atencion sobre ciertas formas de pardlisis (que clarividente-
mente consideré de origen muscular, diferenciindolas de las pardlisis
neurégenas), se asiste a una lucha por descubrir diferentes modalida-
des de miopatias, a las que se bautiza con el eponimo (muchas veces
ilustre) de su descubridor. Se llega asi a distinguir el grupo distrofid
muscular (DM) de las restantes miopatias (infecciosas, metabolicas, et-
cétera) considerando las DM afecciones degenerativas de la fibra mus-
cular, de evolucion méis o menos ripida pero fatal, de etiologia in-
determinada, pero en la que hay que senalar su cardcter hereditario-
(VII Congreso Internacional de Neurologia. Roma, 1961). Pero en esté
grupo la variedad de formas credé un contusionismo que dificultaba st
comprension. En el clisico trabajo de Wavrton v Nattrass (1954) s€
recogen 18 formas clinicas que parecian bien definidas (Ducnessg, GO
wers, LeEypen-Mosius, Egrs, Lanpouzy-DejerINNg, ete.), proponiéndose
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(Iﬂih:r('ntvs modalidades de clasificacion todas ellas insatisfactorias (Berr,
TyLer y Wintrose, Levison, etc.).

El planteamiento actual, obra principalmente de Warton, atina
!(1},', datos clinicos v los genéticos permitiendo una vision mas clara, ar-
Monica y practica de la DM. Segiin este concepto se forman tres gru-
POs de DM: Formas ligadas al sexo. Formas autosémicas recesivas.
‘Ormas auntosomicas dominantes.

. VARIEDADES LIGADAS Al SEXO.
Unicamente estan afectados los varones. Las hembras actiian como
Portadoras, Existen dos modalidades :

) Forma severa (que corresponde a la forma clasica de Ducnen-
Todos los datos permiten suponer que el gen causante de este
Proceso es totalmente penetrante, lo que significa que todos los varo-
165 homozigotos padecen la enfermedad. Se caracteriza por:

— Comienzo precoz (90 por ciento antes de los 3 anos);
. — Evolucion rapida que lleva a la invalidez alrededor de los 12
Wos v a la muerte a los 20:
— Debilidad muscular que se inicia en la musculatura proximal
o as extremidades inferiores vy cintura pelviana, y afecta en menor
Stado el resto de la musculatura estriada:
- — Presencia de hipertrofia en pantorrillas y en ocasiones en an-
tebrag, v muslos:

NE),

de |

— Afectacion cardiaca.

L‘HILU!)J, Iff'm'mnr_ !’;r’u.fg:’n:r [’lil-:(:[\'l-;nj.‘lm ([i_\;{rilmci(’n_l de la debilidad mus-
I“'l‘l'n"\ -‘\('I_I(I(.J]llptl'i'tl‘tlllilﬁ son semejantes en esta forma a la severa, pero
ite distinguirla por:
— Comienzo tardio (de 7 a 24 ainios. Emery, 1968):
— Evolucion lenta que lleva a la invalidez alrededor de los 30 anios
la’ muerte a los 40.
— No afectacion cardiaca.
r.[.‘}.’jfilm Li(l(;l1liﬁ(‘all(-i{'1|1. de estas {m'n'uls, obra pri|1(‘ipzl||:n(.“n['{-. de BeckER
'(’1"¥ 3 |-};‘);, 1962), tiene interés tanto para It‘] pronostico como .a_ht
B e valorar los resultados de la terapéutica. Resulta obvio distin-
cin. CNtre formas benignas y severas cuando se enuncian superviven-
4 prolongadas con tal o cual ensavo terapéutico.

2. VARIEDADES AUTOSOMICAS RECESIVAS.

&) Limb girdle o de las cintuias. Es la forma autosémica rece-
mds frecuente. Se caracteriza porque ;

La edad de comienzo es variable desde la segunda infancia
edad adulta;

— La debilidad muscular es mds intensa a nivel de las cinturas

Ri\-;l
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escapular v pelviana, pudiendo iniciarse indistintamente por una de
ellas

— Las seudohipertrofias son excepcionales.

b) Forma semejando la de DucnesNe La existencia de familias
con DM clinicamente superponible a la forma severa ligada al sexo
ha permitido identificar esta forma, cuya tinica diferencia es que aftec-
ta tanto a varones como hembras. Para Skyriny v Mokusik (1961) el
electrocardiograma en estas formas mostraria diferencias de las liga-
das al sexo, v segiin Wavrrox los valores de CPK no serian tan ele-
vados. Sin (mlr.llgn estos datos, por si solos, no parecen convincentes
para distinguirlas si no se dispone del estudio genético.

Es interesante el conocimiento de esta forma por cuanto el con-
sejo genético es diferente de las ligadas al sexo, va que las hembras
que no padecen la enfermedad tendran hijos sanos (a menos (ue s€
casen con un heterozigoto).

3. VARIEDADES AUTOSOMICAS DOMINANTES.

a) Forma facio-escdapulo-humeral (Laxpouzy-DEJERINNE).

— Se inicia en la infancia, adolescencia o edad adulta (de 6 a 27
anos) v es compatible con una larga supervivencia;

— Se afecta en primer lugar la musculatura facial (orbiculares) ¥
escapular, difundiéndose muy lentamente a la cintura pelviana. La ex-
presividad es muy variable, existiendo casos que precisan un examen
muy detenido para detectar el proceso.

bh) Las restantes formas de esta variedad (distal, ocular y oculota-
ringea) no son comentadas, puesto que su incidencia en la infancia €
practicamente nula.

Evidentemente a esta clasificacion, como a cualquier otra, se le

pueden poner -objeciones (obsérvese que no han sido mencionadas |as
distrofias que cursan con fenémeno miotonico), pero el mérito (ué
nadie puede negar a Warron es el de ofrecer con ella, no una enumerds
cion exhaustiva de sindromes al alcance de cualquier estudioso, sin?
una base prictica para la investigacion v sobre todo para el conseé jo
genético.

DETECCION DE PORTADORAS.

Dado que las posibilidades terapéuticas en la DM son por el m¢’
mento priacticamente nulas, unaparte del esfuerzo de los investig: radores
se dirige a detectar las portadoras en las formas ligadas al sexo, qué
son precisamente las mds frecuentes. Es verdaderamente lamentab!€
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Para la hermana de un paciente, tener que aguardar a tener hijos para
saber si es portadora o no.

Actualmente se dispone de medios para detectar las portadoras.
En primer lugar, el examen clinico puede mostrar algin signo del pro-
ceso en forma tan débil que para el sujeto haya pasado desapercibido
(hipertrofia de gemelos, ligera dificultad para levantarse del suelo, etc.).
Aungue este examen no debe ser menospreciado se tiende a valorar mas
los datos de laboratorio, especialmente el aumento de ciertos enzimas.
En el paciente con DM ligada al sexo (forma de Ducnense o de Bec-
KER) existe un afluyjo anormal de enzimas musculares al torrente san-
Suineo, que se Zaanifiesta en menor grado en algunas portadoras. Los
Estudios practicados (Trompsoxn, Emery) estan de acuerdo en que la
Creatin-fosfo-quinasa (CPK) es ¢l enzima mas sensible para detectar
Portadoras con la ayuda de GOT (mucho mas atil que la GPT), siendo
Pricticamente de ninguna utilidad los enzimas glucoliticos (aldolasa y
]ilt‘tn(lclli(ll'ngcnusu_}.

Existe disparidad de criterio acerca de la utilidad del ejercicio
“omo factor sensibilizante.

Los estudios de biopsia muscular (Pearce) en portadoras muestran
Womalfas del tipo de la distrofia, si bien en los pacientes con altera-
Clones al examen microscopico se hallaba asimismo elevado significa-
tivamente el nivel de CPK sérica.

Todos estos hallazgos son pruebas a favor de la teoria de Lyon
%€ que en las portadoras un ntimero variable de células actiian como
Wstroficas por inactivacion del cromosoma X paterno.

MiopaTias CONGENITAS NO PROGRESIVAS.
. Son procesos miopaticos (pero no distrofias musculares en el sen-
l_](lU previamente citado del término) que se manifiestan ya desde el
acimiento. Su conocimiento es reciente por lo que atin estin mal
:](.:fini(iax,_ Su identificacion ha permitido esclarecer parcialmente la lla-
ada «hipotonia congénita benignan .
Aunque los signos son variables, el rasgo comin lo constituye una
(‘lf‘llilid;l(l muscular con hipotonia manifiesta desde el nacimiento. Los
Studios enzimaticos v de EMG no son caracteristicos, y el dato que
E;’I‘?:?.itq_lu identificacion es el estudio hi.t.'t()lc')gict?, ya con técnicas de
racion especiales, ya histoquimicas, ya de microscopia electronica.
Enumeraremos las principales :
Do C{*H.":"af core disease (Suy y Macee, 1956). _[ja tincion con el tri-
- OMico de Gomorr muestra una diferente coloracion en la region cen-
i"ll]]. de las ﬁhraﬁ.bT()dos los pucianes presentan una gran hiputimiel
acer, con debilidad muscular que impide la marcha hasta los 4 anos;
b]-(,\,;“ Miopatia l}C'mll“llic;l (Suy y ENGEL, 19.6'-'3) caracterizada por la
Yencia de corpiisculos redondeados en las fibras musculares. Aparte
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de la sensibilidad muscular e hipotonia congénitas, los pacientes pre-
sentan un genotipo que recuerda al sindrome de Marfan (aracnodac-
tilia), aunque sin las anomalias aorticas v oculares propias de este sin-
drome;;

— Miopatias mitocondriales. Con un cuadro clinico similar, el mi-
croscopio electronico muestra mitocondrias enormemente agrandacdas
(m. megaconial) o grandes agregados mitocondriales (m. pleoconial);

— Miopatia miotubular (Seiro, 1966). Corresponde asimismo a una
miopatia especifica caracterizada por fibras musculares finas con niicleos
centrales situados en cadena. Su semejanza con los miotubos fetales
hace suponer que pueda ser debida a un bloqueo en el desarrollo de
las células musculares.

La existencia de estas miopatias, insospechadas hace tan solo diez
anos, es de especial interés. Por un lado ha permitido profundizar en
el conocimiento del vago sindrome de «hipotonia congénita benignay,
término acunado para sustituir la enfermedad de Oppenheim definiti-
vamente desterrado de la nosologia. Por otro lado, sirven para estimular
los estudios citoldogicos en las formas mal precisadas de hipotonia en
la infancia,
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