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RESUMEN
Introduccién: la miotonia es un desorden del
musculo, caracterizado por una relajacion

demorada del musculo esquelético después de
la contraccion voluntaria o por efecto de la
percusion. Desarrollo: se comenta la
fisiopatologia a la luz de los conocimientos
actuales en relaciéon a los defectos genéticos
Se discute el

ligados a las canalopatias.

diagnostico positivo y diferencial, Ia
clasificacion, las principales formas clinicas y el
tratamiento. Conclusiones: a pesar de un
conocimiento creciente de la base genética de
estos desordenes, los rasgos clinicos y el
electro diagnostico permanecen como aliados
insuperables en el diagndstico positivo vy
diferencial de las mismas. Sobre las miotonias
no distroficas existen algunas respuestas, con
muchas mas interrogantes tanto en su
reconocimiento clinico como en su clasificacion

y tratamiento.
DeCS: MIOTONIA CONGENITA/genética; ANOMALIAS
MUSCULOESQUELETICAS; LITERATURA DE REVISION
COMO ASUNTO.
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ABSTRACT

Introduction: myotonia is a muscle disorder,
characterized by a delayed relaxation of a
skeletal muscle after a voluntary contraction or

by percussion. Development: the
physiopathology in the light of current
knowledge regarding genetic defects

associated with channelopathies is presented.

Positive and differential diagnosis,
classification, main clinical forms and treatment
are discussed. Conclusions: despite a growing
understanding of the genetic basis of these
disorders, clinical features and the electro-
diagnostic remain as insuperable allies in
positive and differential diagnosis. On myotonia

no dystrophica there are some answers, with

many more questions both its medical
examination and its classification and
treatment.

DeCS: MYOTONIA CONGENITA/genetics;
MUSCULOSKELETAL ABNORMALITIES; REVIEW
LITERATURE AS TOPIC.

INTRODUCCION

Cuando la miotonia es el principal signo con el
cual acude el paciente al neurdlogo, se impone
una detallada historia clinica y un minucioso
examen fisico neurolégico para realizar en
primer término, el diagnodstico diferencial entre
la miotonia, neuromiotonia, actividad muscular
continua o incluso otras manifestaciones
clinicas tan alejadas del origen de las miotonias
como son, por ejemplo las fasciculaciones,
la alteracion

sobre todo si se encuentra

especialmente en la lengua. Una vez definida la
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del

después de la

miotonia como wuna lentitud anormal

relajamiento  muscular

contraccion voluntaria o provocada como

sucede al saludar a otras personas
estrechando fuertemente las manos, al
individuo afectado le resulta dificil soltar la

mano de la persona a la que ha saludado, por
la lentitud en la relajacibn muscular que

ocasiona la miotonia. En los cuadros
distroficos, afecta tanto al musculo estriado
como al liso. Es indolora pero con frecuencia se
considera desagradable, en especial cuando se
produce en los miembros inferiores. En general
el paciente se adapta muy bien a ella. "

Tanto en las miotonias no distréficas (miotonias
congénitas) como en las distréficas aumenta
con el frio, la fatiga, la menstruacién y el
embarazo. Disminuye con la repeticion del
movimiento (contraccion/relajacion) y con el
calor. En la distrofia miotonica (DM) tipo |
desaparece durante el suefio o la anestesia. Es
de aparicion insidiosa en la adolescencia y su
intensidad varia segln los pacientes.?

A medida que evoluciona la enfermedad y
progresa la amiotroéfia, la miotonia se atenua.
Durante el movimiento voluntario, la miotonia
espontanea predomina en los musculos
distales de los miembros superiores (mano y
antebrazo).Tras un movimiento de prension, el
sujeto relaja los musculos con dificultad. Puede
afectar a los musculos de la cara, parpados,
musculos de la masticacion y de la palabra y
musculos faringeos, lo que origina problemas

en la deglucion y del habla.
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Raramente se observa el fendémeno
denominado en inglés /id-lag (asinergia 6culo-
palpebral), es decir, un fendmeno de
disociacién o6culo-palpebral provocado por la
miotonia cuando se baja la mirada con
rapidez .La percusion de la cara dorsal del
antebrazo provoca una extension prolongada
de la mufeca y de los dedos. La percusién de
la lengua provoca una depresion persistente
(anillo de constriccién).'

Es la miotonia el rasgo clinico que distingue a
las Miotonias Congénitas (MC) distréficas y no
distroficas, y podemos definirla como un
desorden intrinseco de musculo causado por
defectos en los canales de los iones o en la
funcion de la membrana muscular.
Clinicamente, la miotonia en fibras musculares
individuales, produce un tiempo prolongado en
la relajacion después de la contraccion
voluntaria del musculo o por la estimulacién
mecanica externa; En las miotonias no
distroficas es el sintoma principal y se observa
como una contractura sin dolor que ocurre
después de comenzar una contraccion en el
musculo que sigue a un periodo de inactividad
o al reposo.>®

La contraccién del musculo y la percusion son
métodos eficaces para poner en evidencia la
miotonia en el examen fisico. En la miotonia de
accion, el musculo se continua acortando

después del uso. La accién del musculo
miotdnico produce una contraccion isotonica. El
paciente es incapaz de soltar el asimiento
después de cerrar la mano con fuerza o

después de un fuerte apretén de manos. La
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miotonia de accion y de percusion es diferente,

en el Ultimo caso, se define como una

contraccion del musculo anormalmente

prolongada después del cese de Ila
estimulacién mecanica externa en un musculo
especifico. Esto se demuestra percutiendo un
musculo miotonico con un martillo de reflejos.
Cualquier musculo puede probarse de esta
manera; sin embargo, la eminencia tenar y los
musculos extensores de la mufeca son los
mas a menudo evaluados.”®

La hiperexcitabilidad eléctrica de las fibras
musculares individuales, es la alteracién
fundamental de la miotonia y causa el retraso
en la relajacion del musculo después de la
contraccion o percusion. Las descargas
miotonicas aparecen en las fibras del musculo
afectado después del estimulo y se registran
con un electrodo de aguja como trenes
espontaneos de potenciales de accion que
aumentan y disminuyen en la amplitud vy
frecuencias. Pueden ser de 20 a 150 Hz, las
amplitudes de los potenciales se encuentran en
el rango 10 a 1000 mV. Las descargas
miotonicas por definicion demoran 500 ms o
mas tiempo y deben identificarse por lo menos
tres areas de un musculo individual fuera de
region de la placa motora. El sonido producido
por las descargas mioténicas durante el estudio
electro fisioldgico es uno de los mas distintivos
en la electromiografia y se asemeja al sonido
de un bombardero en picada o el motor de una
motocicleta en marcha. "

En el grupo de miotonias no distroficas, se

encuentran la miotonia congénita (MC) de

Thomsen (autosémica dominante) y Becker
(autosémica recesiva), estas son causadas por
canalopatias del canal del cloro dependiente de
voltaje, sin embargo, existen un numero
importante de canalopatias en los canales de
sodio como son: paramiotonia congénita, MC
miotonia levior, MC fluctuante, MC agravadas
por el potasio (PAM), MC miotonia fluctuans,
miotonia permanens, paralisis periddica
hiperkalémica con miotonia, paralisis periddica
hiperkalémica con paramiotonia y la miotonia
sensible a la acetazolamida.

Ademas de Ila historia clinica, modo de
herencia, y el examen neuroldgico, los estudios
electrofisiolégicos son una parte importante en
la evaluacién inicial de los pacientes con
miotonia. Ellos son esenciales para confirmar la
presencia de miotonia donde se muestran las
descargas miotonicas en la electromiografia de
aguja (EMG), en ocasiones los potenciales de
motora varian en

accion compuestos

frecuencia y amplitud, sobre todo cuando se

asocia debilidad muscular. *'

También pueden usarse otras pruebas mas
especificas para ayudar distinguir entre los

fenotipos de miotonia, como el estimulo

nervioso repetitivo (ENR), la prueba corta del
ejercicio, prueba de latencia larga o con uso de
enfriamiento muscular. Estos estudios, sin

embargo, muestran una sensibilidad

inconstante y especificidad que dependen de la

mutacién y tipo del canal afectado. *"

En la revision se propone analizar la

clasificacion de los trastornos mioténicos

distréficos y no distréficos a la luz de los
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conocimientos actuales, realizar una
descripcién clinica y genética somera que
permita al médico clinico realizar un

diagnostico positivo de los trastornos
miotonicos mas frecuentes y a su vez conocer
los principales diagnésticos diferenciales,
donde permita evaluar en la cabecera del
enfermo la mejor terapéutica para un desorden
miotonico especifico , tal vez sin los

requerimientos tecnoldgicos del presente.

DESARROLLO

La miotonia debe ser diferenciada de varios
estados donde existe una actividad muscular
continua, neuromiotonia o mioquimia. Este es
un grupo de estados clinicos en los que no se
diferencian totalmente entre si.

Como es bien conocido, las fasciculaciones en
los musculos de la pierna o en cualquier otra
parte puede ser vistas en individuos normales y
no tienen importancia clinica pero pueden ser
una fuente de preocupacion para médicos y
enfermeras que han oido o han leido sobre las
fasciculaciones y conocen que es un signo
temprano de la esclerosis lateral amiotrofica.
Una regla clinica simple es que las
fasciculaciones en el musculo relajado nunca
es indicativo de enfermedad del sistema motor
a menos que haya una debilidad muscular
asociada, atrofia, o cambios en los reflejos."
Frecuentemente la experiencia individual es
referida  como wuna sacudida brusca e
intermitente de un musculo (o incluso de una
como sucede en los

parte del mismo),

musculos de la eminencia tenar, parpados, o
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en el orbicular de los ojos. Puede continuar
durante algunos dias. Las personas se refieren
a €l como la sensacion de carne viva. También,
la penicilina puede desestabilizar la
polarizacion de la placa motora y causar
sacudidas musculares. '

Electromiograficamente, estas fasciculaciones
benignas tienden a ser mas constantes y mas
frecuentes y ritmicas que las fasciculaciones
ominosas de la esclerosis lateral amiotrdfica,
pero tales distinciones no son completamente
fiables. La cuantificacion del tamafo de la

unidad motora puede ser utii en estas

circunstancias donde se demuestran las
unidades normales en la forma benigna y las
unidades anormalmente grandes debido a la
reinnervacion en el caso de enfermedad de la
neurona de motora. De vez en cuando, las
fasciculaciones benignas estan extendidas vy
pueden durar meses o incluso afos. Los
reflejos no cambian, no hay pérdida sensitiva,
las velocidades de conduccién del nervio son
la EMG

excepcion de las fasciculaciones), y el no

normales, la normalidad de (con
aumento en las enzimas musculares del suero

son elementos suficientes para restarle
importancia a estas fasciculaciones. La energia
baja y fatigabilidad en algunos de estos
pacientes pueden hacer pensar en una
enfermedad depresiva enddégena, aun cuando
las fasciculaciones son de hecho prominentes.
13

Adams, et al, ®se refieren a este estado
fasciculatorio como una posible enfermedad de

los nervios motores terminales y en algunos de
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sus pacientes han mostrado retardo de las

| " encontraron

latencias distales. Coers, et a
degeneracion y regeneracion en los nervios
motores terminales. La recuperacién eventual
puede esperarse.

Existen, estados benignos ademas de los antes
mencionados, tres sindromes mayores de
actividad muscular anormal: Mioquimia, es un
estado de contracciones sucesivas de unidades
motoras, impartiendo una ondulaciéon casi
continua de la superficie de la piel del cuerpo.
Este fenomeno puede fluctuar en severidad y
puede localizarse o extenderse, con frecuencia
se asocia a debilidad ligera.

Un estado de espasmo muscular persistente
que desaparece con la anestesia espinal y el
bloqgueo de los nervios con procaina. Este
ultimo se ha llamado sindrome de " hombre-
rigido”.

Un sindrome raro heredado de actividad
muscular continla asociado con anormalidades
del esqueleto, el sindrome de Schwartz-
Jampel. Mioquimia: este estado de actividad
muscular anormal, se definié anteriormente,
puede generalizarse o puede limitarse a una
parte del cuerpo, como en los musculos de los
hombros o de las extremidades inferiores. Se
observa mas a menudo con la regeneracion de
los nervios periféricos, como en la paralisis
facial del sindrome de Guillain-Barre. En la
EMG, las descargas mioquimicas consisten en
grupos de dos a 10 potenciales, disparando de
5 a 60 Hz y repitiéndose regularmente entre 0,2

a 10seg de intervalo. Ellos se originan en las

partes mas periféricas del axén de los nervios
cronicamente dafnados.

En algunos pacientes, los calambres estan
asociados, a sacudidas musculares o pueden
mostrar contracciones onduladas
espontaneas; los calambres pueden asociarse
con aumento de la sudoracion. Asi, mioquimia,
fasciculacion, y calambres musculares estan

estrechamente relacionados pero no son

condiciones idénticas."'*

Actividad muscular continua (sindrome de
Isaac): la relacion de la mioquimia con los
estados llamados de actividad muscular
continua es confusa. Esporadicamente, en la
literatura neuroldgica, se han descrito pacientes
cuyos musculos en algun punto empiezan a
trabajar continuamente.''® Condiciones como
la neuromiotonia, actividad de fibra muscular
continua, sindrome de Isaac y mioquimia
extendidas con relajacion muscular retardada
se refieren a una misma condicidon y existen
algunos elementos que permiten distinguir uno
de otro. En cada caso la actividad excesiva y
espontanea puede atribuirse a la
hiperexcitabilidad de las partes terminales de
las fibras de los nervios motores. Sacudidas
bruscas, espasmos, y actividad ondulante de
los musculos (mioquimia) es evidente, que sea
el signo clinico principal, asi como la rigidez
muscular. Los reflejos tendinosos pueden
reducirse o abolirse. Los musculos suelen
doler, sin embargo la mialgia severa es inusual.
Cualquier grupo muscular puede afectarse. La
contractura y lentitud de los movimientos

ambulatorios es en extremo laborioso
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(sindrome del armadillo); en los casos

extremos, todo movimiento voluntario se
bloquea. La actividad muscular continda a lo
largo del suefio. La anestesia general o espinal
no siempre suprime la actividad muscular, pero
el curar lo hace; el bloqueo del nervio puede o
no tener efecto al reducir la actividad."”®

Este sindrome se inicia en la nifiez o en la vida
adulta en asociacion con polineuropatia o con
una ataxia episodica hereditaria que es
sensible a la acetazolamida en forma variable o
remite espontaneamente. Una forma
hereditaria de actividad muscular continua es
donde se demuestra una mutacion en el
cromosoma 12 y se ha atribuido a una
anormalidad en el canal del potasio en el nervio
periférico.’® Ademas de la asociacién con
polineuropatia, la actividad muscular continua
se ha descrito también asociada con el cancer
pulmonar y el timoma, con o sin miastenia
donde los casos tienen un mecanismo inmune.
316 Una asociacion de actividad muscular
continua con psicosis 0 con un desorden del
suefio severo es descrito por Brooke "bajo el
nombre de Corea fibrilaris, donde la mayoria de
los casos parece ser idiopatica.

El tratamiento con fenitoina o carbamazepina
puede abolir, a menudo la actividad muscular
continua y causa un retorno de los reflejos.
Muchos de los casos son idiopaticos, como ya
se dijo, la mejoria espontdnea después de
varios afios ocasionalmente sucede, pero la
plasmaféresis puede probarse si los sintomas

son rebeldes.

ISSN 1025-0255
e —

ARTICULOS DE REVISION

El sindrome de hombre-rigido: esta condicion
de espasmos persistentes, particularmente en
los miembros inferiores, que obliga al paciente
a permanecer en la cama, con los pies en
posicion de equinos con las piernas extendidas,
fue descrito originalmente por Moersch y
Woltman " en 1956 como sindrome del hombre
-rigido. Desde entonces, se informan muchos
ejemplos por el mundo. El inicio es insidioso,
normalmente en la edad media de la vida,
hombres y mujeres son igualmente afectados.
Al principio la contractura y los espasmos son
intermitentes, gradualmente ellos se hacen mas
activos en los miembros y musculos del tronco.
Los musculos de la respiracion y deglucion asi
como los de la cara pueden estar afectados en
los casos mas avanzados.?

Adams, et al, "*reportan episodios de cianosis
e insuficiencia respiratoria cuando el paciente
estaba sumamente rigido. Los musculos del ojo
raramente estan afectados. Cualquier ruido u
otro estimulo sensitivo o la realizacién de un
movimiento voluntario o pasivo precipitan los
toda la

espasmos muy dolorosos de

musculatura. Los reflejos  tendinosos son
normales.
de

principales rasgos clinicos incluyen miopatia

Sindrome Schwartz-Jampel: los
miotonica generalizada, arreflexia, hiporreflexia,

estatura baja, anormalidades esqueléticas
(pectum carinatum, displasia congénita de
caderas, huesos largos arqueados, vértebras
aplanadas, escoliosis, anomalias epifisiarias,
edad 6sea retardada y osteoporosis), movilidad

articular disminuida, y una facies caracteristica.
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Frecuentemente presentan hipertrofia
muscular, ademas de telecanto, blefarofimosis,
blefaroespasmo, estrabismo, miopia, cataratas,
labios fruncidos, micrognatia, retrognatia,
estridor laringeo, voz de tono agudo, paladar
ojival, implantacion baja de pabellones
auriculares y sudoracion excesiva. En la
mayoria de los casos la inteligencia es normal.
Se ha descrito, ademas, retardo en el
crecimiento intrauterino. Retardo de lenguaje y
deficiencia de atencion son también comunes.
21,22

La limitacion en el rango de movilidad en las
articulaciones mayores es progresiva, con
flexion de cadera, rodillas, hombros y codos.
Las contracturas son maximas en el

adolescente medio y posteriormente

permanece estatico, pectum carinatum,
xifoescoliosis, lordosis lumbar, angulacién de
huesos largos, pies planos y deformidad en
valgo de tobillos son caracteristicos. El
ensanchamiento metafisiario de huesos largos
puede ser clinicamente evidente pero los dedos
que son usualmente normales. Los cambios
radiograficos incluyen platispondilia marcada
con vértebras hendidas coronalmente. La falla
para el desarrollo de la mitad anterior de las
xifosis  severa,

vértebras puede provocar

generalmente en regién toraco-lumbar vy
ocasionalmente en region cervical. La displasia
de cadera con aplanamiento acetabular y coxa
vara severa se encuentra generalmente
presente pudiendo ocurrir dislocacion de
cadera. La epifisis femoral capital puede estar

engrosada y en la epifisis superior de la tibia e
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inferior femoral pueden ser irregulares y
acopadas durante la nifiez. Las caracteristicas
clinicas pueden estar presentes después del
nacimiento con contracturas de articulaciones
aumento del tono muscular,
dificultad

alimentacion, rigidez muscular y blefarofimosis.

mayores,
microstomia, con para la
La muerte es reportada por asfixia en el recién

nacido, aunque es poco frecuente. Los
sintomas aparecen dentro de los primeros tres
afos de vida o incluso al nacer, es el grupo de
pacientes clinicamente heterogéneo, aunque el
rasgo constante en ellos es la alteracion de la
funcién muscular que perturba la marcha. Las
manifestaciones neonatales incluyen
dimorfismo facial, anormalidades esqueléticas y

problemas respiratorios y de |la

alimentacion.?%

Clasificacion de las miotonias no distréficas
y distréficas

Canalopatias del cloro

La miotonia en las distrofias mioténicas:

La miotonia se observa prontamente en los
pacientes con distrofia muscular mioténica 1
(DMM 1) que en la distrofia muscular mioténica
2 (DMM 2).

percusion (musculos extensores de la

La miotonia de asimiento y
region
tenar, antebrazo y mufieca) son prominentes
en la DMM1,

tempranas, normalmente se ve en los musculos

sobre todo en las fases
de la cara, la lengua, mandibula y manos. La
miotonia es obvia para los pacientes y sus
médicos, y parece relativamente constante en
relacion a la severidad. Empeora con el frio,

con el stress y tipicamente muestra el llamado
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fendmeno del precalentamiento (mejoria o
desaparicion de la miotonia con el ejercicio
repetido).

En los pacientes con miotonia por DMM2 es a
los

menudo menos evidente tanto para

pacientes como sus cuidadores, y es
tipicamente menos severa que la miotonia de
la DMM1, es ademas variable y los pacientes
refieren dias o incluso semanas durante los
cuales permanecen libres de ella. Cuando los
pacientes se quejan de contracturas, a menudo
estan localizadas en los musculos del muslo.

La apariencia clinica de la miotonia en la
DMM2 difiere de

También es mas dificil descubrir la miotonia en

lo observado en DMM1.
la electromiografia en DMM2. Alli puede
aumentarse solo la actividad insercional con
frecuencias de descargas bizarras y altas en
algunos musculos. A menudo la busqueda
activa de la miotonia es necesaria para poder
ponerla en evidencia y en ocasiones puede
pasar inadvertida."*2*

Cuando la miotonia ademas se acompafa de
atrofia muscular, cataratas precoces, afeccion
cardiaca y neurolégica en especial las
funciones cognitivas el diagnéstico de una
distrofia mioténica es el mas probable.
Miotonia en las miopatias no distréficas del
canal de cloro: la enfermedad de Thomsen es
un desorden hereditario de la funcion muscular
causado por un trastorno de los canales de
cloro del mdusculo esquelético. Los rasgos
predominantes de la enfermedad de Thomsen
son contractura sin dolor, transitoria, miotonia

del musculo con predileccién por la extremidad
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superior y de los musculos faciales. La
verdadera debilidad del musculo es rara, como
son otros rasgos de disfuncion sistémicos como
la afeccion del aparato respiratorio, cardiaco o
los sistemas endocrino y nervioso. 2

La miotonia sin dolor empieza temprano en la
infancia o nifiez, con sintomas que se inician
por la activacion del musculo después de
reposo. ** Como en muchas miotonias no
distréficas, la misma disminuye con
contracciones repetitivas del musculo, donde
se produce lo que se llamé fenémeno del
precalentamiento. Este efecto es transitorio y
disminuye después de unos minutos de
inactividad. 2

La enfermedad de Becker, o miotonia

generalizada recesiva, también es una
enfermedad con herencia autosémica recesiva
causada por un trastorno del canal del cloruro.
La enfermedad de Becker se nombré en honor
del

clasicamente, en los 1970. Produce hipertrofia

investigador que primero la describid,

muscular localizada, miotonia eléctrica, vy

miotonia clinica, con la debilidad muscular
persistente asociada de forma ocasional.
Comparado con la miotonia congénita de
Thomsen, la enfermedad de Becker es mas
comun, mas insidiosa, y tiene sintomas
iniciales que ocurren después de la nifiez. %°

De igual forma que en las canalopatias del
sodio, se han descrito dos formas adicionales
de miotonia congénita: levior y el fluctuante.
Estas dos condiciones pertenecen al igual que
la enfermedad de Becker y Thomsen, a un

defecto en el canal del cloro. Si estas dos
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enfermedades son desodrdenes
verdaderamente distintos estd en la actualidad
bajo un intenso debate, y algunos proponen
que son variantes de una misma enfermedad,
la enfermedad de Thomsen.?#’

La miotonia levior (menor) es una enfermedad
autosémica dominante. Sus sintomas clinicos
consisten en miotonia, predominantemente de
asimiento que se provoca por el reposo
prolongado. En contraste con la enfermedad de
Thomsen, la miotonia levior tiene sintomas mas
ligeros, un inicio mas tardio, y no produce
musculo. Las

hipertrofia del terapia

farmacologica es idéntica para ambas

enfermedades.?’?
La miotonia congénita fluctuante es una
autosémica

enfermedad dominante que

ocasiona miotonia provocada por el
movimiento después del reposo, exposicion al
frio, embarazo, ayuno, y por tensiéon emocional.
En contraste con la enfermedad de Thomsen,
este desorden se asocia a dolor en las
extremidades inferiores. La miotonia fluctua, y
hay periodos de dias a semanas en que la
miotonia desaparece o es minima.?® %’

Canalopatias del sodio: la paramiotonia

congénita, es también conocida como la
enfermedad de Eulenburg, es una enfermedad
heredada con caracter autosémico dominante
causada por un trastorno en el canal de sodio
del musculo esquelético. Este desorden se
1886 por

Eulenburg cuando observé en una familia, una

describi6 por primera vez en

miotonia inducida principalmente por el frio con
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caracter hereditaria con residencia en la region
del Mar Baltico.?**

Genéticamente, la paramiotonia congénita tiene
una alta prevalencia, con sintomas que
empiezan en la primera década de la vida.® El
rasgo predominante de Ila paramiotonia
congénita, es la induccidn de la miotonia por el
frio o el ejercicio en la musculatura facial,
lingual, cuello y en los musculos de la mano,
que duran de minutos a horas, se quejan a
menudo de lentitud en la lengua después de
comer helado, o de exponerse a temperaturas
La miotonia facial

frias."® puede causar

estrechamiento de la hendidura palpebral,
contraccion de la barbilla, y una alteracién de la
16 En

prolongarse el cierre de los ojos después de

expresion facial. los nifios, puede
episodios de llanto o al lavarse la cara con agua
fria. Entre los episodios de miotonia, los
pacientes pueden tener algun grado de miotonia
residual en la cara, parpados, y musculos
faringeos.?**

Las miotonias agravadas por el potasio (PAM)
es un término que describe tres fenotipos algo
similares de miotonia no distréfica causados por
mutaciones en el musculo esquelético en los
canales de sodio. Las enfermedades son

miotonia fluctuans, miotonia permanens, vy

miotonia sensible a la acetazolamida.?" *2

La miotonia en estas enfermedades se

exacerba por la ingestion de potasio. En
contraste con la paramiotonia congénita (PAMs)
no empeoran significativamente después de la

exposicion al frio. En contraste con la pardlisis
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periddica hiperkalémica, PAMs no tienen
debilidad prominente.®?

La miotonia fluctuans, es una enfermedad
autosdbmica dominante causada por lo menos
por tres mutaciones en puntos diferentes en el
canal de sodio del musculo esquelético. Esta
enfermedad se describid por primera vez en
1990 en cinco miembros de una familia por
encima de tres generaciones.®” * Los rasgos
clinicos empiezan en la primera o segunda
los musculos

década e involucran

extraoculares, bulbares, y miotonia de los
miembros, exacerbados por la ingestion de
potasio o por el ejercicio.*"*? A diferencia de la
mayoria de las otras miotonias, la miotonia
inducida por el ejercicio, es peor después de
una ventana estrecha de tiempo en que los
pacientes descansan.

La miotonia permanente, es una enfermedad
con herencia autosémica dominante, poco
frecuente, con severa miotonia. Se piensa que
es causada por una mutacion en G1306E del
gen SCN4A en el cromosoma de la region 17q
eso causa una anormalidad en la funcion de los
canales de voltaje. Los sintomas clinicos
pueden ser severos, a menudo empiezan antes
de la edad de diez afos, y pueden consistir en
una miotonia clinica y eléctrica persistente en
los musculos de la cara y los miembros.® La
miotonia en los musculos respiratorios puede
empeorar con el ejercicio o la exposicion al
potasio, pero puede o no afectarse por
exposicién al frio. *

La miotonia sensible a la acetazolamida, es

originalmente un desorden del canal de sodio
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1987.

miotonia generalizada activada por la ingestion

descrito en Los pacientes tienen
de potasio, frio, 0 ayuno. La miotonia clinica es
a menudo dolorosa, sélo afectada ligeramente
por el ejercicio, y con mejoria por el uso de la
acetazolamida.®

La severidad de los sintomas progresa durante
la nifiez e involucra los musculos extraoculares,
los musculos de la masticacion, y la
de

Debilidad o paralisis rara vez ocurren. Los

musculatura proximal los miembros.
resultados del examen fisico incluyen miotonia
por percusién de la lengua, eminencia tenar, y
los musculos proximales de la extremidad
superior, la paramiotonia esta presente en los
parpados. Los niveles de CPK pueden ser
normales o ligeramente elevados, con
histologia del musculo que muestra hipertrofia,
muscular

de vez en cuando en la fibra

generalizada.**®*

Paralisis periddica hiperkalémica con miotonia,
también conocida como adinamia hereditaria
episddica, es una enfermedad causada por una
mutacion en el canal de sodio que predispone
al individuo a tener ataques episoddicos de
debilidad. Originalmente descrito en 1955, la
paralisis

periédica hiperkalémica es un

desorden autosémico dominante con
penetrancia casi completa.®’

Genéticamente, es causada por una mutacion
en la subunidad a del canal de sodio voltaje
dependiente del musculo esquelético humano
en el gen (SCN4A) del cromosoma 17g23.
Cuando la miotonia clinica y eléctrica es un

rasgo importante de esta enfermedad, la
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condicibn se llama paralisis periddica
hiperkalémica con miotonia. Como sucede en
otras canalopatias en los canales del cloro que
producen miotonia congénita, otras variantes
de paramiotonia congénita han sido descritas.
de paralisis

En wuna variante, periddica

hiperkalémica con paramiotonia (también
conocido como paramiotonia periddica), la
debilidad se activa menos por la exposicion al
frio y mucho mas por ejercicio aislado o la
ingestion de potasio, individualmente o en
combinacién. Como en la pardlisis periddica
hiperkalémica, los episodios de debilidad son
comunes por la mafiana, y los niveles de
Clinicamente, la

potasio estan elevados.

paralisis peridodica hiperkalémica con
paramiotonia puede ser un gran desafio en el

diagnostico diferencial de otras desordenes

con paralisis hiperkalémica. " *®

CONCLUSIONES

Se enfatiza en la necesidad del reconocimiento
de las miotonias, tanto en el plano clinico como
electromiografico, se establece un oportuno
diagnostico diferencial entre lo que parece ser
una miotonia y otros trastornos que tienen una
actividad muscular anormal al tener un manejo
y tratamiento muy diferente. Las miotonias no
distroéficas son un grupo poco estudiadas de
enfermedades tratables que causan miotonia
clinica y eléctrica en ausencia de rasgos
histologicos distroficos. Las miotonias no
distréficas comparten una causa comun que se
perfila como una canalopatia, en los canales
de sodio y de cloruro, esto proporciona un
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mecanismo responsable de |las
manifestaciones clinicas.

A pesar del conocimiento creciente de la base
genética de estos desordenes, los rasgos
clinicos y el electro diagnostico permanecen
como aliados insuperables en el diagnostico
positivo y diferencial de las mismas. Es
importante al menos por el momento diferenciar
a las miotonias congénitas no distroficas por su
nombre y conocer las caracteristicas distintivas
de cada una de ellas. Sobre las miotonias no
distroficas existen algunas respuestas, con
muchas mas interrogantes tanto en su
reconocimiento clinico como en su clasificacion

y tratamiento.
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