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Distrofia miotonica de Steinert:
caso clinico de una familia y
revision de la bibliografia

La distrofia mioténica tipo | o enfermedad de Steinert es una enfermedad
multisistémica de origen genético autosémica dominante, generada
por la alteracién de la expansién del trinucletétido CTG, ubicado en
el 3" extremo del gen DPKM (myotonic dystrophy protein kinase) en el
cromosoma 19q13.3 con alteraciones en el misculo esquelético, car-
diacas, oculares, endocrinas y principalmente neurolégicas. Tiene cuatro
formas clinicas, el diagnéstico se establece con estudios genéticos, datos
clinicos y electromiografia. Hasta ahora el tratamiento es Ginicamente
sintomatico y existen multiples estudios en proceso de traslocaciones
genéticas. Comunicamos el caso de una familia con enfermedad de
Steinert en la que seis integrantes murieron a consecuencia de las
manifestaciones clinicas de la enfermedad.

enfermedad de Steinert, distrofia miotdnica, enfermedad
multiorgdnica genética.

Steinert Myotonic Dystrophy: A Family
Case Report and Literature Review

Myotonic dystrophy type | or Steinert’s disease is a multisystemic
disease of autosomal dominant genetic origin, generated by an altera-
tion at trinucletotide CTG expansion located in the 3’ end of the gene
DPKM (myotonic dystrophy protein kinase) on chromosome 19q13.3
with alterations in skeletal muscle, heart, eye, endocrine and, mainly,
neurological. It has four clinical forms; its diagnosis is based on genetic
studies, clinical data and electromyography. So far the treatment is just
symptomatic and there are many ongoing studies of genetic transloca-
tions. This paper reports the case of a family with the Steinert’s disease
where six members were deceased secondary to the clinical manifesta-
tions of this disease.

Steinert's disease, myotonic dystrophy, genetic multisystem
disease.
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En general, las distrofias mioténicas se dis-
tinguen por ser enfermedades genéticas de
herencia autosémica dominante, que causan
alteraciones en los misculos, generan incapa-
cidad y alteraciones multisistémicas. Se han
descrito dos tipos principales de la enfermedad:
enfermedad de Steinert o distrofia mioténica
tipo | y la distrofia miotdnica tipo 2, también
[lamada sindrome de Ricker; ambos tipos com-
parten cierto mecanismo similar fisiopatolégico
y clinico; sin embargo, existen diferencias muy
marcadas entre ambos.’

Se trata de una familia de ocho integrantes, de
los que seis padecieron distrofia muscular mio-
tonica de Steinert. Fue diagnosticada en 1989,
con medicién de aldolasa y concentraciones
altas de creatininfosfocinasa; se realizé también
electromiografia que mostr6 datos de miotonia,
asi como alteraciones de la conduccion. A todos
los miembros de la familia se les realizaron
estos estudios, ademds de biopsia muscular
de los musculos distales, que evidencié datos
compatibles con debilidad de las fibras muscu-
lares, atrofia de las mismas, exceso de nucleos
de células musculares, entre otros rasgos. Se
diagnostic6 con enfermedad de Steinert a seis
miembros de la familia, quienes iniciaron con
sintomas desde 1989, con problemas de de-
bilidad progresiva, lesiones habituales de los
miembros pélvicos y problemas de conduccion
cardiaca.

Esta enfermedad fue trasmitida por el padre,
quien fallecié a la edad de 87 afos por causas
ajenas a la distrofia de Steinert. Entre los inte-
grantes de esta familia estan:

1. Paciente femenina que fallecié en marzo de
2009 a la edad de 54 afos, con los diag-
nosticos de insuficiencia respiratoria aguda,
neumonia e insuficiencia cardiaca.
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2. Paciente masculino que falleci6 en julio de
2007 a la edad de 56 afios con los diagnods-
ticos de cancer pulmonar e insuficiencia
respiratoria aguda.

3. Paciente masculino que falleci6 en abril de
2007 a la edad de 54 afos con los diagnés-
ticos de insuficiencia respiratoria aguda,
neumonia grave y choque cardiogénico.

4. Paciente femenina que fallecié en marzo
de 2004 a la edad de 50 afios con los diag-
nosticos de insuficiencia respiratoria aguda,
choque séptico e insuficiencia cardiaca.

Tuvimos la oportunidad de tratar en nuestras ins-
talaciones a dos miembros mas de la familia: una
paciente que fallecié en julio de 2013 a la edad
de 51 afos, quien tenia como antecedentes ser
originaria del Distrito Federal, durante gran parte
de su vida fue maestra, catdlica, con tabaquismo
intenso a razén de 20 cigarros al dia durante mas
de 20 anos, lesion del tendén de Aquiles bilateral
en varias ocasiones, con datos de insuficiencia
cardiaca congestiva desde dos anos previos, in-
greso al servicio de Medicina Interna por datos
de insuficiencia cardiaca congestiva con edema
agudo pulmonar, asi como edema de miembros
importante; el electrocardiograma mostré datos de
bloqueo trifascicular, la radiografia de térax mostr6
cardiomegalia grado IlI, con datos indirectos ra-
diolégicos de hipertension pulmonar. La quimica
sanguinea report6: glucosa 100 mg/dL, urea 20
mg/dL creatinina 1 mg/dL, sodio 145 mEq/L,
potasio 3.1 mEq/L, cloro 97 mEg/L, 4cido Urico
3 mg/dL, leucocitos 7 mil, a expensas de neutré-
filos en 87%, hemoglobina 18 mg/dL, plaquetas
de 180 mil, creatininfosfocinasa 450 unidades.

Durante su internamiento recibié tratamiento
con oxigeno suplementario, diuréticos, vasodila-
tadores e inotrépicos, con lo que se logré mejoria
extraordinaria durante el mes de junio de 2013,
por lo que fue dada de alta con medicamentos
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y cita abierta a urgencias. Sin embargo, tres
dias posteriores a su egreso, la paciente tuvo
nuevamente datos de disnea, astenia, adinamia
y edema. El 9 de julio la paciente sufrié dafio
respiratorio intenso y fue enviada al servicio de
Urgencias del hospital donde recibi6 tratamiento
con aminas como dopamina, dobutamina y no-
repinefrina, sin mejoria clinica; su defuncion se
certificé por choque cardiogénico, insuficiencia
cardiaca sistélica y enfermedad de Steinert.

También se traté a otro de los hermanos: mascu-
lino de 56 anos, quien inicié su padecimiento
tres meses antes de su ingreso con disminucion
de la fuerza muscular de los miembros pélvicos
y toracicos, que lo mantenian postrado en cama.
El motivo por el que llegé al hospital fue una
aparente hemiplejia de hemicuerpo derecho;
acudié a un hospital privado, donde fue valo-
rado por el servicio de Neurologia y se sospech6
un evento vascular isquémico. En ese hospital
se realiz6 una tomografia de craneo simple y
contrastada con ausencia de evento vascular
cerebral isquémico; los familiares decidieron
el egreso de ese hospital y acudieron a nuestra
institucion, donde apreciamos clinicamente que
la disminucion de la fuerza muscular era simé-
trica, sin predominio por algin lado; se realizé
una nueva tomografia cuatro dias después de la
primera y de la supuesta disminucion de la fuerza
muscular del hemicuerpo derecho que mostr6
ausencia de lesiones compatibles con evento
vascular; sin embargo, el paciente tenia datos de
lesién axonal difusa y atrofia cortical severa; en
términos clinicos el paciente inicamente mostra-
ba datos de disminucién de la fuerza muscular,
asi como incapacidad para expresarse y deglutir.
El electrocardiograma evidencié datos de blo-
queo trifascicular, la radiografia de térax mostr6
datos de cardiomegalia grado Il y datos sugeren-
tes de hipertensién pulmonar. Los resultados de
laboratorio arrojaron: glucosa 105 mg/dL, urea
35, creatinina 0.7, sodio 134 mEqg/dL, potasio
3.7 mEqg/dL, cloro 89 mEg/L, leucocitos 8,400 a

expensas de neutréfilos 72%, hemoglobina 12
mg/dL, palquetas 200 mil, creatininfosfocinasa
527 unidades. El paciente fue valorado en el
servicio de Neurologia, donde los médicos ex-
presaron que los sintomas seguramente se debian
a la enfermedad de Steinert. Se realiz6 cirugia
para alimentacion con sonda de gastrostomia y
fue dado de alta sin mejoria neuroldgica, por
maximo beneficio, con cuidados paliativos a
su domicilio, donde falleci6 en el mes de julio.

En general, las distrofias mioténicas son objeto
de una amplia investigacion debido a su impor-
tancia clinica e intrigante biologia molecular. La
degeneracion progresiva de los musculos que
lleva a la debilidad incapacitante y pérdida del
tono muscular, en combinacion con afectacién
multisistémica, son las principales caracteristicas
de la distrofia miotdnica tipo 1 (también conoci-
da como enfermedad de Steinert) y la distrofia
miotonica tipo 2.

La distrofia mioténica tipo 1 se reconocié cli-
nicamente desde hace mas de 100 afos. Sin
embargo, el tipo 2 se reconocié hace tan sélo
18 anos, gracias a estudios genéticos realizados.?

Existen dos tipos de distrofias mioténicas: la tipo
1 o enfermedad de Steinert, que puede subdi-
vidirse en cuatro subgrupos clinicos, y la tipo
2, conocida también como miopatia mioténica
proximal o sindrome de Ricker. A pesar de las ca-
racteristicas de diagnéstico basicas comparables
y de los mdltiples érganos en comdn participa-
cién, hay caracteristicas clinicas especificas de
ambos tipos que les permiten ser distinguidos.?

Los mecanismos fisiopatoldgicos que subyacen
a la distrofia mioténica son considerablemente
mas complejos que previamente anticipados. Sin
embargo, la mayor parte parece converger en la
toxicidad del ARN.*
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En los pacientes con distrofia mioténica tipo 1,
hay alteraciones en el triplete citocina, tiami-
na y guanina (CTG), expansiones de éste que
van desde 51 repeticiones a cientos de miles,
mientras que los individuos sanos tienen 5 a 37
repeticiones.

Longitudes entre 38 y 50 se consideran alelos
premutados, mientras que 51 a 100 repeticiones
son protomutaciones.

Los pacientes con premutaciones o protomuta-
ciones sélo padecen sintomas leves, como las
cataratas. Los pacientes con distrofia mioténica
tipo 1 tienen mas de 100 repeticiones. Esta ex-
pansion desmedida ocurre en la region DMPK
de la banda del cromosoma 19q13.3.°

La distrofia miot6nica tipo 2 es causada por una
expansion de (CCTC)n en la porcion del gen
CNBP intrén | del cromosoma 3g21.57

Antes de la identificacién de las distintas mu-
taciones genéticas, la prevalencia combinada
de las distrofias miotonicas se estimé en 1 por
cada 8,000 (12.5/100,000), sobre la base de
comprobacién clinica.?

Sin embargo, las estimaciones de prevalencia
pueden variar ampliamente segin la poblacién.
Se ha reportado alta prevalencia en el norte de
Suecia, Quebec y en la region vasca de Espafa.

Los resultados de un estudio de la genética de
poblaciones en Finlandia mostraron que la fre-
cuencia de la distrofia mioténica tipo 2 (1/1,830)
puede ser mucho mas alta que la del tipo 1
(1/2,760) en la misma poblacién.?

No existen datos de la prevalencia de esta en-
fermedad en México y no encontramos base
bibliografica para América Latina.
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En términos clinicos la distrofia miotdnica tipo
1 o enfermedad de Steinert puede clasificarse
en cuatro diferentes subtipos: a) suaves, b) cla-
sicos o de la edad adulta, ¢) juveniles y d) tipo
congénito.

Forma suave. También llamada por otros auto-
res como de inicio tardio oligosintomatica; se
distingue por sintomas leves, como cataratas
prematuras y calvicie como las caracteristicas
clinicas Gnicas. Puede aparecer una miopatia
de inicio tardio y la miotonia puede ser sélo
detectable por electromiografia. Pueden surgir
alteraciones de la conduccién cardiaca, dando
lugar a una vida mas corta.

Clasica o de la edad adulta. La edad de inicio
suele ser en la segunda o tercera décadas de la
vida. Los sintomas mas frecuentes son la debi-
lidad distal, que implica los flexores largos de
los dedos de los brazos y las dorsiflexores de las
piernas, lo que da lugar a los sintomas relaciona-
dos con la fuerza de la mano de agarre y mayor
incidencia de tropiezo. Ademas, los pacientes
pueden tener cataratas y calvicie y las alteracio-
nes de la conduccion cardiaca estan presentes en
forma regular. Existe miotonia clinica, también
pueden ocurrir sintomas gastrointestinales y
fatiga. La apatia, falta de iniciativa, la somno-
lencia diurna y la fatiga pueden ser sintomas
importantes. Estas caracteristicas tienen un efecto
significativo en la calidad de la vida.

Algunos autores consideran tres sintomas princi-
pales o cardinales: debilidad muscular, miotonia
y cataratas.

La miotonia se manifiesta habitualmente como
rigidez, los padres notan esta rigidez desde la
edad escolar hasta la segunda o tercera década
de la vida; en pacientes sin rigidez, ésta se ha
identificado en un momento posterior durante
examenes clinicos o fisiol6gicos como la elec-
tromiografia, aunque en la edad adulta temprana
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la debilidad muscular puede estar totalmente
ausente.

Las cataratas se detectan con exdmenes oftal-
molégicos y el tratamiento de eleccién es la
extirpacion quirdrgica de las mismas.’

En los pacientes con distrofia mioténica tipo 1 la
debilidad muscular esquelética lleva a la inmovi-
lidady ésta, a su vez, a insuficiencia respiratoria,
disartria y disfagia, que es la causa principal de
discapacidad grave y de muerte en las Gltimas
etapas de la distrofia mioténica tipo 1.

La debilidad muscular afecta la cara, el cuello y los
musculos de las extremidades distales en paralelo
con pérdida de masa muscular. Existe atrofia en el
musculo temporal que, junto con la ptosis, con-
tribuye al caracteristico aspecto facial miopatico,
que se destaca por calvicie frontal en los hombres.

Invariablemente se encuentra miotonia en la
presentacién adulta de la distrofia miotdnica tipo
1, en los datos clinicos y en la electromiografia.
El signo mds comin es miotonia por percusion
en el madsculo tenar y, con menor frecuencia, la
miotonia por agarre.'%"

En los casos comunicados, uno de los pacientes
que atendimos tuvo disminucion progresiva de la
movilidad, disartria y disfagia, que en un inicio
se confundieron con un evento vascular cerebral,
mismo que fue descartado, ademas de disfagia;
todos estos datos clinicos de caracteristicas neu-
rolégicas correspondian con la clinica de nuestro
paciente, ante la falta de deglucién y la disfagia,
se opto por la gastrostomia para alimentacion,
con un pronéstico ominoso para la vida.

Los defectos de la conduccién cardiaca y las
taquiarritmias podrian dar lugar a episodios car-
diacos tempranos y muerte subita. El principal
hallazgo patolégico es la fibrosis en el sistema
de conduccién y el nodo sinusal.

En términos clinicos los pacientes manifiestan
miocardiopatia dilatada o hipertréfica que con-
duce a la insuficiencia cardiaca.

Otra de las principales manifestaciones de
la distrofia mioténica son los trastornos de la
conduccion, entre ellos los bloqueos auriculo-
ventriculares, de rama y hemifasciculares.'>'>

Hermans y colaboradores efectuaron un estudio
realizado con 80 pacientes con distrofia miotoni-
ca 1 a quienes realizaron resonancia magnética y
estudios de marcadores de insuficiencia cardia-
ca; encontraron disfuncion sistélica ventricular
izquierda leve a moderada, dilatacion ventri-
cular, hipertrofia miocardica, como fibrosis,
cambios electrocardiograficos estrechamente
asociados con alteraciones de la conduccion.
Sin embargo, 16% de los pacientes con un ECG
normal siguio tenido alteraciones miocdrdicas.
Estos resultados apoyan el concepto de que el
miocardio esta generalmente implicado en el
proceso patogénico de la distrofia mioténica 1.

Es de sumo interés este apartado porque los
casos descritos y tratados en el hospital tuvieron
cambios notorios en el sistema de conduccién
cardiaca, ambos con bloqueos trifasciculares, lo
que, aunado al tabaquismo crénico, degenera
en insuficiencia cardiaca congestiva y riesgo
elevado de muerte sibita.

Las anomalias cerebrales en la distrofia mioté-
nica del adulto con distrofia mioténica 1 son
estructurales y funcionales. La mas alterada es
la funcién neuropsiquiatrica, que se distingue
por personalidad que tiende a la evitacion y la
reducciéon de la percepcion de los sintomas y
signos de enfermedad, deterioro cognitivo leve
y mas tarde apatia.

La somnolencia diurna esta siempre presente
en la etapa de discapacidad fisica y s6lo con
poca frecuencia se debe a apnea obstructiva.

199



200

Juntos, estos cambios podrian dar lugar a un
bajo nivel educativo y reduccién de la actividad
profesional. En las imagenes por resonancia
magnética se observan diferentes cambios en
la sustancia blanca, asimismo, es evidente la
atrofia cortical.’7"

Un estudio de cohorte realizado por Weber y su
grupo, que relacioné los cambios neurolégicos
entre pacientes con distrofia mioténica tipos 1
y 2, encontré que algunos déficits cognitivos
caracteristicos de estos pacientes estan vincu-
lados con los cambios estructurales cerebrales
especificos. La disminucién en la materia gris y
el metabolismo son procesos independientes y
las anomalias cerebrales generalizadas son mds
pronunciadas en el tipo 1.2°

Esto fue muy marcado también en nuestros casos
clinicos, porque pese a que ambos tenian carrera
universitaria, sufrian deterioro de las capacida-
des intelectuales basicas: el paciente masculino
tenfa incapacidad de expresarse por completo, y
la paciente mostraba dificultad para la memoria
a corto plazo.

Kaminsky y su grupo valoraron a 108 pacientes
con distrofia mioténica 1y las caracteristicas de
disfuncion organica de los mismos. Los princi-
pales trastornos endocrinos encontrados fueron:
diabetes (17.1%), hipercolesterolemia (21%),
hipertrigliceridemia (47.6%) e insuficiencia
gonadal masculina (58%).*"

Este estudio también revel6 diversas alteraciones
pulmonares, principalmente de caracteristicas
restrictivas con capacidad pulmonar total me-
nor de 80% en 61.3%; esto se explica por la
disminucion de la capacidad de los musculos
de la respiracion, que habitualmente degenera
en insuficiencia respiratoria severa.?

Forma juvenil. Los pacientes no tienen los
sintomas musculares caracteristicos; los ninos
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sufren debilidad muscular, pérdida de la fuerza
o miotonia. En cambio, tienen dificultades en
la escuela, que generalmente hacen buscar un
neur6logo pediatra por retraso mental.

En mudltiples casos, la verdadera naturaleza de
la enfermedad cerebral no se entiende hasta que
a uno de los padres, generalmente la madre, se
le diagnostica distrofia miotdnica tipo 1 en la
edad adulta.

Aligual que con la enfermedad de tipo congénito
1, los nifnos con inicio de distrofia miotonica
tipo 1 en la infancia padeceran sintomas mus-
culares a una edad mayor, con discapacidades
fisicas comparables con las de la forma severa
del adulto.®

Forma congénita. La forma mds grave de distro-
fia miotdnica congénita tipo 1 se manifiesta de
manera prenatal mediante la reduccion de los
movimientos fetales, polihidramnios y varias
deformaciones detectadas en la ecografia fetal.

Al nacer, los bebés tienen graves problemas
de hipotonia en las extremidades, el tronco,
respiratoria y facial, lo que Ileva a insuficiencia
respiratoria y dificultades para la alimentacion.

Con cuidados intensivos los nifios sobreviven
y no necesitan ventilacion asistida, algunos de
ellos pueden llegar a caminar y retrasar el dafio
muscular hasta la segunda década de la vida.?*

Los pacientes con distrofia mioténica tipo 2 tie-
nen cuadros clinicos diversos. El fenotipo clinico
es muy variable: discapacidades a la edad de 40
anos en adelante, muerte cardiaca temprana,
debilidad proximal leve que es apenas recono-
cible y concentraciones ligeramente elevadas de
creatinin cinasa en pacientes de edad avanzada.

El primer sintoma subjetivo es, generalmente,
la debilidad de la extremidad inferior proximal,
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que causa dificultades para subir escaleras o
dolor. Las caracteristicas cardinales de la distrofia
miotonica tipo 1, como la miotonia, pueden
estar ausentes en pacientes con el tipo 2 de la
enfermedad, incluso, los cambios en la electro-
miografia y las cataratas se observan en pocos
individuos en el momento del diagnéstico.

La debilidad muscular en los pacientes con
el tipo 2 comienza en una etapa posterior, el
curso clinico es mas favorable y la vida es casi
normal.?

PCR y analisis de fragmentos de longitud. El
mejor método de andlisis es la prueba en cadena
de la polimerasa (PCR). Los alelos que contienen
entre 5y 100 a 125 unidades de repeticion CTG-
pueden detectarse y ubicarse con cebadores
sintéticos marcados con fluorescencia que ro-
dean la region de repeticion CTG-, seguido por
analisis directo de la longitud de los productos
amplificados por electroforesis.

Andlisis de transferencia Southern. Es la técnica
mas comun utilizada para evaluar la mutacién
de expansion, que tiene la ventaja afadida de
estimar el tamafio de la repeticion. Sin embargo,
este procedimiento tiene una pequefa tasa de
falsos negativos debido a la sensibilidad reducida
en casos de extrema heterogeneidad somatica.
Este método es el patrén de referencia para la
deteccion de alelos DMPK que contienen 100 o
mas repeticiones del triplete citocina, tiamina y
guanina (CTG). Por tanto, éste y la determinacion
de PCR son pruebas diagnésticas.

Estudios sanguineos. La actividad de la creatinin
cinasa en suero es, por lo general, ligera o mode-
radamente elevada en los pacientes con distrofia
mioténica tipo 1 o 2, aunque las mediciones
normales de esta enzimas son frecuentes en la
enfermedad tipo 2. El aumento de las concen-

traciones de las enzimas hepaticas, en particular
y-glutamil transferasa, es hallazgo comun, al
igual que hipogammaglobulinemia por IgG por
razones hasta ahora desconocidas.

Electromiografia. Antes de las pruebas genéticas
de diagnéstico la electromiografia era una de las
pruebas de eleccién, muestra la combinacion de
la miotonia y cambios miopéticos considerados
patognomonicos para el diagnéstico de distrofia
mioténica.

Biopsia muscular. Los hallazgos en la biopsia
muscular de pacientes con distrofia mioténica
tipo 1 estan bien establecidos y son mas pronun-
ciados en el masculo distal que en el proximal,
incluyendo un nimero sumamente aumentado
de los ntcleos internos, las masas sarcoplasmi-
cas, anillo de fibras, y atrofia moderada de fibras
con débil musculatura en términos clinicos.?**’

El diagnéstico de nuestros pacientes se realizé
en 1989, cuando las pruebas genéticas aiin no
existian; las primeras pruebas genéticas se usaron
en 1992, por tanto, en nuestros casos clinicos el
diagndstico se basé en las caracteristicas clini-
cas, por la elevacién de la cretinin fosfocinasa
y por los resultados de la electromiografia y la
biopsia muscular.

Hay diversos enfoques terapéuticos de la distrofia
miotdnica tipo T que no se basan en la modifica-
cion de la enfermedad, sino en orientar la gestion
exclusivamente sintomatica. La mexiletina, que
modula los canales de sodio y, por tanto, dismi-
nuye la miotonia, y los estimulantes del sistema
nervioso central para combatir la fatiga son una
alternativa de tratamiento.

Otras investigaciones sugieren que el factor de
crecimiento similar a la insulina exégena (IGF1)
podria mejorar la fuerza musculary la funcién en
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los pacientes adultos con distrofia miotdnica tipo
1 probablemente debido a su efecto anabdlico
en el musculo; sin embargo, un estudio efectua-
do en 2009 comprobd su ineficacia.

Otras intervenciones se han cumplido con
menos éxito. Un estudio de 12 semanas de
la administracién de dehidroepiandrosterona
(DHEA) en pacientes con distrofia mioténica tipo
1 demostrd que ésta no fue eficaz en términos de
la medicion de resultado de la prueba muscular
manual (MMT).28-30

Actualmente toda la investigacion terapéutica
tiene enfoque traslacional para la modifica-
cion de la enfermedad; es decir, mediante la
correccion de las repeticiones de los tripletes
nucledtidos a nivel genético, entre estos enfo-
ques se encuentran:

Orientacion expansion de la repeticion y la
inestabilidad en el ADN, otras investigaciones
estan orientadas al ARN toxico, la reestructu-
racion de la horquilla del ARN y la bdsqueda
de proteinas de unién del ARN; algunas se
encuentra en etapa teédrica y otras en fase de
investigacion.?!

El panorama de la investigacién genética de
esta enfermedad y su tratamiento ser4, sin duda,
amplio en los proximos afos; seguramente habra
logros importantes en la modificacién del ARN
que, incluso, reviertan la enfermedad.

La investigacion en distrofia mioténica tipo 1
ha abierto nuevas fronteras en la investigacion
médica. Han pasado 20 anos desde el descubri-
miento de la mutacién DM1. Su descubrimiento
ocurri6 en las primeras etapas de un campo
completamente nuevo en genética humana, a
saber, el estudio de las mutaciones de expansién
de repeticion.
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Hace poco, la investigacion genética sugirio clara-
mente la posibilidad potencial de revertir la distrofia
miotonica tipo 1. En dltima instancia, las propieda-
des tinicas de la patogénesis de esta enfermedad han
llevado al desarrollo de varias estrategias terapéu-
ticas prometedoras que hacen plausible imaginar
una terapia disefiada para detener la progresion o
incluso revertir el dano inducido por el ARN téxico.

No encontramos en las bases de datos ni en la
bibliografia otros casos clinicos en México; el
objetivo de este articulo es generar conocimiento
respecto a este padecimiento, fomentar la in-
vestigacion y, por consiguiente, el desarrollo de
mayor conocimiento.

Nuestros casos clinicos no tuvieron tratamiento
genético porque ailin estd en vias de investiga-
cién, no se descarta que en algunos anos esta
enfermedad pueda ser reversible.

Al sefior Enrique Mercado que permitié tener
un expediente detallado de este caso familiar,
para la generacién de mayor conocimiento.
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