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RESUMEN

Introduccion: la distrofia mioténica tipo 1 o enfermedad de Steinert (OMIM 160900, ORPHA 273,
CIE-9-M(C359.21, CIE-10 G71.1, CIE-11 8C71.0) es la miopatia de mayor prevalencia en el adulto,
aunque existen dos formas de presentacion pediatrica: la distrofia miotdnica congénita y la variante de
inicio infantil. Constituye un reto para el anestesidlogo por las complicaciones que pueden presentarse
durante el acto quirtrgico.

Objetivo: describir la actuacion anestésica en un paciente con enfermedad miotdnica de Steiner.
Presentacion del caso: paciente de 11 afios de edad y 58 Kg de peso, blanco, masculino, que es
anunciado para exploracion laparoscopica por testiculo derecho no descendido. Con antecedentes de

parto distocico demorado y cianosis al nacer, que requiri6 ventilacion artificial en neonatologia por
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periodo de tres dias, con retraso del desarrollo psicomotor al que se le diagnostica durante el periodo de
lactante, la enfermedad miotdnica de Steiner. Se describe la técnica anestésica utilizada, los farmacos y
procedimientos de control en el preoperatorio, durante el acto quirurgico y en el periodo de
recuperacion.

Conclusiones: la enfermedad de Steiner es un reto para el anestesiélogo por los efectos multisistémicos
que pueden conducir a complicaciones perioperatorias e incluso a la muerte durante el acto quirrgico
o la recuperacion anestésica. La conducta terapéutica debe ser individualizada y valorada durante el
perioperatorio, se recomienda una planificacion anestésica minuciosa, anticipada a las complicaciones.
Palabras clave: DISTROFIA MIOTONICA; DISTROFIAS MUSCULARES; ANESTESIA
ENDOTRAQUEAL; ATENCION PERIOPERATIVA; NINO; INFORMES DE CASOS

ABSTRACT

Introduction: myotonic dystrophy type 1 or Steinert's disease (OMIM 160900, ORPHA 273, ICD-9-
MC359.21, ICD-10 G71.1, ICD-11 8C71.0) is the most prevalent myopathy in adults, although there
are two forms of pediatric presentation: congenital myotonic dystrophy and the infantile onset variant.
It constitutes a challenge for the anesthesiologist due to the complications that may arise during the
surgical act.

Objective: to describe the anesthetic action in a patient with Steiner's myotonic disease.

Case presentation: 11-year-old white male patient weighing 58 kg, who was announced for
laparoscopic exploration for undescended right testis. With a history of delayed dystocic delivery and
cyanosis at birth, which required artificial ventilation in neonatology for a period of three days, with
delayed psychomotor development diagnosed during the infant period, Steiner's myotonic disease. The
anesthetic technique used, the drugs and control procedures in the preoperative period, during the
surgical act and in the recovery period are described.

Conclusions: Steiner's disease is a challenge for the anesthesiologist due to the multisystemic effects
that can lead to perioperative complications and even death during the surgical procedure or anesthetic
recovery. Therapeutic conduct must be individualized and assessed during the perioperative period, a
thorough anesthetic planning is recommended, anticipating complications.

Keywords: MYOTONIC DYSTROPHY; MUSCULAR DYSTROPHIES; ANESTHESIA,
ENDOTRACHEAL; PERIOPERATIVE CARE; CHILD; CASE REPORTS
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INTRODUCCION

La distrofia mioténica tipo 1, también llamada enfermedad de Steinert, enfermedad de Steinert-
Curschmann, enfermedad de Batten-Gibb y miotonia atréfica (OMIM 160900, ORPHA 273, CIE-9-
MC359.21, CIE-10 G71.1, CIE-11 8C71.0), es la miopatia de mayor prevalencia en el adulto.(!-?) Esta
enfermedad presenta un patron de herencia autosémico dominante y se produce por la expansion de
tripletes citosina-timina-guanina (CTG) en la region no codificante del gen DMPK, localizado en el
brazo largo del cromosoma 19 (19q13.3); en ella son caracteristicas las alteraciones neuromusculares,
pero produce también alteraciones sistémicas.()

Es considerada una de las enfermedades con mayor variedad fenotipica, lo que conlleva a una
necesidad de tratamiento personalizado de cada paciente, asi como un conocimiento adecuado y
profundo de las alteraciones de cada drgano y sistema, para poder ofrecer a los pacientes el
seguimiento y tratamiento mas apropiado.!)

La distrofia miotonica tipo 1 se manifiesta habitualmente en la edad adulta, pero existen dos formas de
presentacion pediatrica: la distrofia mioténica congénita y la variante de inicio infantil. Ambas tienen
caracteristicas diferentes respecto a la forma clésica del adulto, aunque el proceso diagnostico es
similar: la sospecha clinica seguida de la confirmacion genética mediante el estudio dirigido.

La distrofia miotdnica congénita, es la forma mas grave, pero también la mas infrecuente. La incidencia
varia entre 2,1 y 5,2 por 100.000 recién nacidos vivos.®>* En Espafia se ha estimado en 0,8 por
10.000.®

En la mayoria de los casos la transmision es por via materna. Las manifestaciones de la enfermedad
estan presentes desde el nacimiento. De acuerdo con Moxley y cols.,(® los antecedentes obstétricos

suelen reflejar la escasa movilidad del feto en el periodo prenatal: movimientos fetales reducidos,
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polihidramnios y deformidades articulares detectados mediante ecografia, o una gestacion finalizada
mediante cesarea debido a que el parto no progresa. Las dificultades en el periodo expulsivo suponen
un riesgo afiadido de asfixia perinatal.(®

El neonato muestra al nacer hipotonia marcada asociada a debilidad y pobreza de movimientos. La
facies es caracteristica, con paresia facial y labio superior en forma de V invertida. Es muy comun la
presencia de problemas respiratorios (mas del 50 % de los casos) por debilidad del diafragma y de los
musculos intercostales, inmadurez pulmonar (el riesgo de prematuridad estd aumentado) y fallo del
control respiratorio cerebral. También existen dificultades en la succion-deglucioén, debidas a la
debilidad de la musculatura bulbar.(”? Las retracciones articulares son habituales, especialmente en
forma de pie zambo o equino-varo. Al contrario de lo que sucede con el adulto, los problemas
cardiovasculares no son frecuentes a esta edad y no existe miotonia clinica ni eléctrica hasta edades
posteriores, por lo que no esta indicada la realizacion de electromiograma. Se ha descrito una mayor
incidencia de ventriculomegalia y de malformaciones del desarrollo cortical cerebral.®

El diagnéstico diferencial se establece preferentemente con las distrofias musculares y miopatias
congénitas y con los sindromes miasteniformes congénitos.

Los niflos que sobreviven al sexto mes de vida mejoran lentamente, aunque manifiestan un retraso
evidente en las habilidades motoras. Practicamente todos consiguen la marcha autonoma y hacia los
tres o cuatro aflos mejora la hipotonia y las dificultades para la alimentacion. La prominente debilidad
facial se mantiene, lo que ocasiona la tipica “boca de carpa”.

La miotonia no aparece hasta la adolescencia. Frente a los progresos motores, en los primeros afnos se
pone de manifiesto una afectacion cognitiva de intensidad variable, aunque existe una minoria de casos
con capacidad intelectual normal.®® El cociente de inteligencia se sitlia de media en 70, pero el retraso
mental puede llegar a un grado moderado o grave. Este es uno de los principales problemas de la forma
congénita. Los nifios pueden presentar rasgos del espectro autista y otros problemas conductuales
asociados.!9 El aspecto facial puede condicionar que al nifio se le atribuya una capacidad cognitiva
menor de la que realmente tiene. El desarrollo del lenguaje puede estar interferido, tanto por la
debilidad en la musculatura de la boca, paladar y mandibula, que dificultan una buena pronunciacion,
como por el riesgo de hipoacusia ante las infecciones repetidas del tracto respiratorio superior. Con los
afos aparece la debilidad en extremidades con distribucion distal, asi como el resto de las

manifestaciones propias de la edad adulta.
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Los pacientes con distrofia miotonica tipo 1 tienen algunos riesgos especificos cuando son sometidos a
procedimientos anestésicos, que deben tenerse en consideracion. Son frecuentes en estos pacientes,
intervenciones quirdrgicas para el tratamiento de las cataratas e intervencion quirurgica abdominal,
sobre todo la colecistectomia, ademds de las posibles intervenciones por otros trastornos. La anestesia
locorregional es segura, pero los opiadceos y sedantes con efecto respiratorio deben utilizarse con
cautela, pues estos pacientes son especialmente sensibles a estos farmacos y pueden, incluso, suftrir
reacciones paradojicas con relajantes musculares. La anestesia raquidea es la mas recomendable para la
intervencion quirtrgica tocoldgica.(!12)

Debido a que su presentacion es infrecuente, el manejo anestésico es complicado y a que existen en
Cuba pocos casos con informes sobre la conducta a seguir, el objetivo del presente trabajo es describir

la actuacién anestésica en un paciente con enfermedad miotonica de Steiner.

INFORMACION DEL PACIENTE

Paciente de 11 afios de edad y 58 Kg de peso, blanco, masculino, que es anunciado para exploracion
laparoscopica por testiculo derecho no descendido. Con antecedentes de parto distocico demorado y
cianosis al nacer, requiri6 ventilacion artificial en el servicio de Neonatologia por periodo de tres dias;
con retraso del desarrollo psicomotor diagnosticado en la etapa de lactante como enfermedad miotonica
de Steiner. Se declara apto para la intervencion quirrgica después de evaluarse por los especialistas de

Neurologia.

CUMPLIMIENTO DEL COMPONENTE ETICO DE LA INVESTIGACION
CLINICA

El comité de ética de la investigacion de la institucion aceptd la publicacion del informe de caso, previa
aprobacion de la madre del paciente. Esta ultima se obtuvo mediante la firma del consentimiento
informado para divulgar su situacion de salud, que incluyo el permiso para publicar las fotos. Se

elimind la informacion identificativa de todos los datos relacionados con el paciente.
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PERSPECTIVA DEL PACIENTE

El paciente en todo momento se mantuvo cooperativo con la atenciéon médica recibida. Al finalizar,
tanto ¢l como sus familiares, mostraron satisfaccion y agradecimiento con los resultados del

tratamiento.

HALLAZGOS CLINICOS

Medicacion anterior: no referida.

Antecedentes Patoldgicos Familiares: no referidos.

Historia anestésica: no referida.

Examen fisico:

Sistema cardiovascular: ruidos cardiacos ritmicos de buen tono e intensidad, no se ausculta soplo,
pulsos periféricos presentes. Tension arterial: 100/70mmHg

Frecuencia cardiaca: 72 latidos por minuto; sistema respiratorio: murmullo vesicular audible, no se
auscultan estertores. Frecuencia respiratoria: 16 respiraciones por minuto.

Fosas nasales: permeables.

Boca: Test de Mallampati: III Apertura bucal: 3cm (Figura 1)

Traquea: central y movible.

Columna vertebral: sin alteraciones.
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Fig. 1 - Apertura bucal

EVALUACION DIAGNOSTICA

Hematocrito: 0.49  Tiempo de coagulacion: 8 s Tiempo de sangrado: 1 s
Clasificacion de la Sociedad Americana de Anestesiologia: ASA II1.
Riesgo quirurgico: regular.

Anestesia propuesta: general endotraqueal.

INTERVENCION TERAPEUTICA

En la unidad quirurgica, se realiz6 monitorizacioén estandar de electrocardiograma, tension arterial no
invasiva, frecuencia cardiaca, ritmo cardiaco, saturacion parcial de oxigeno por pulsooximetria (SpO»),
capnografia y se obtuvieron los signos vitales siguientes: tension arterial no invasiva: 100/60 mmHg,
frecuencia cardiaca: 681 latidos por minuto, SpO2: 98%, frecuencia respiratoria: 16 respiraciones por
minuto y EtCO»: 38 mmHg.

En el preoperatorio inmediato se suministré ranitidina 150mg, para evitar complicaciones
gastrointestinales, asi como atropina 0,5mg para mejorar la frecuencia cardiaca hasta alcanzar 80
latidos por minuto. Se pre oxigend con mascara facial y una fraccion inspirada de oxigeno al 100 %

durante cinco minutos.
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La induccion anestésica fue con propofol 2,5 mg/Kg de peso (150 mg), fentanilo 2 mg/Kg de peso
(100pg) y atracurio 0.4 mg/Kg de peso (25mg) por via endovenosa. Previa laringoscopia se administro
lidocaina 2% 1,5 mg/Kg (90 mg).

La laringoscopia fue ligeramente dificil (Cormarck y Lehane grado III-IV) (Figura 2); se intubd con
tubo orotraqueal 7.0 con estilete, se comprobo ventilacion mediante auscultacion y se acopld a una

maquina MINDRAY con circuito semicerrado y modalidad de control de volumen.

Fig. 2 - Grado de visualizacion de la laringoscopia (Clasificacion de Cormack y Lehane grado 1I/1V)

El mantenimiento anestésico se realizd con fentanilo 2 pg/Kg de peso por via endovenosa, atracurio a
0,2 mg/Kg de peso y una combinacion de oxigeno, aire comprimido y halogenados en discretas
concentraciones por la susceptibilidad de estos pacientes a los mismos.

Durante la intervencion quirdrgica el paciente se mantuvo estable hemodindmicamente y la
intervencion durd 45 minutos. Solo fue necesario administrar dos dosis de fentanilo y 35 mg de
atracurio. Se potenci6 el efecto de los gases halogenados como el sevoflurano en concentraciones de
0,6-0,2 % para no tener que usar dosis subsecuentes de relajantes musculares no despolarizantes y no
empeorar la relajacion muscular caracteristica en estos pacientes.

En el transoperatorio se administrd diclofenaco de sodio, 75 mg por via endovenosa, para el control del
dolor, ademds al concluir la cirugia se administr6 ondansetron 4 mg por via endovenosa para

contrarrestar los efectos de las nauseas y vomitos postoperatorios.
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En la recuperacion anestésica no se realizd reversion del bloqueo neuromuscular para no potenciar la
bradicardia del paciente y otras complicaciones. Se obtuvo una recuperacion espontanea en solo cinco
minutos.

Se comprobo la recuperacion del paciente, al presentar una SpO: del 98 — 100% y un volumen de 4,5
I/min segin espirdmetro de Ray, despierto, consciente, estable hemodindmicamente con cifras de
tension arterial no invasiva 110/70mmHg, frecuencia cardiaca de 88 latidos por minuto, frecuencia
respiratoria 15 respiraciones por minuto, con diuresis de 150 ml y sin dolor y se procedid a extubar sin
complicaciones.

En el postoperatorio mediato no se encontraron evidencias de que la hipotonia hubiese empeorado, ni

tampoco la funcién respiratoria.

DISCUSION

Los cuidados perioperatorios en este tipo de pacientes son primordiales. Se recomienda desde el
preoperatorio la vigilancia cardiorrespiratoria con electrocardiograma y SpO,. Segun se requiera, se
pueden indicar otros estudios como: pruebas funcionales respiratorias, radiografia de torax a distancia
de tele y hemogasometria. Es necesario evitar premedicar con opioides y tener precaucion con las
benzodiacepinas, debido a que estos pueden producir hipoxia e hipercapnia por debilidad de los
musculos respiratorios. (13

En el transoperatorio se debe considerar la posibilidad de luxacion de la articulacion
temporomandibular, al realizar la laringoscopia por lo que se recomienda especial cuidado.

En la induccidn, evitar los farmacos de metabolismo lento, se recomienda la disminucion de la dosis;
para la relajacion muscular, utilizar bloqueadores neuromusculares no despolarizantes de corta accion
en dosis pequefias, ya que se puede prolongar la recuperacion, por lo que es muy util la monitorizacion
neuromuscular; la neostigmina puede producir bloqueo por despolarizacion con acetilcolina. No se
recomienda la succinilcolina debido a que esta puede desencadenar hiperpotasemia y bloqueo
ganglionar.

En el momento de realizar la laringoscopia se realizara presion cricoidea (maniobra de Sellick) con el

objetivo de evitar aspiracion de contenido géstrico.
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En el postoperatorio inmediato se recomienda mantener vigilancia estricta sobre las funciones
cardiovasculares, respiratorias y neuromusculares, la analgesia adecuada con medicamentos
antiinflamatorios no esteroideos o anestésicos locales, que mantuvieron niveles entre cero y tres puntos
en la escala visual analdgica. La complejidad del cuadro clinico, ayuda a elegir el farmaco y la dosis
adecuada para este tipo de pacientes, ya que si es de reciente instalacion, los efectos deletéreos de los
anestésicos son menos pronunciados: (14

El cuidado primordial es impedir el desencadenamiento de una crisis miotdnica, que ocasiona aumento
del consumo de oxigeno y del débito cardiaco, lo que pudiera precipitar la insuficiencia
cardiorrespiratoria. Esta puede desencadenadarse de muchas maneras: hipocalemia, miedo, ayuno
prolongado, hipoxemia, hipercarbia, dolor, ansiedad, descarga adrenérgica, bisturi eléctrico,
hipotermia, estimulador del nervio periférico, temblores, farmacos anticolinesterdsicos, cambios en el
pH, en electrolitos séricos, esfuerzo voluntario. La miotonia se puede desencadenar en el masetero, que
es un musculo sensible. El tratamiento de la crisis miotonica debe ser con anestésicos locales y
farmacos antiarritmicos clase I, ya que producen bloqueo de los canales de sodio y disminuyen la
hiperexcitabilidad de la membrana.(!3)

El empleo de técnicas anestésicas locorregionales es el procedimiento de eleccion, en los pacientes con
distrofia muscular de Steinert, ya que evitara la propagacion del impulso nervioso y por ende de la
contraccion muscular, pero no hay que descuidar aspectos importantes como la temperatura,
asegurandonos del adecuado aporte de glucosa. En caso de elegir administrar anestesia general, es
importante ser cuidadosos al momento de la emersion y evaluar meticulosamente la extubacion del

paciente, asi como las medidas de soporte ventilatorio que se toman en el postoperatorio.

CONCLUSIONES

La enfermedad de Steiner es un reto para el anestesidlogo por los efectos multisistémicos que pueden
conducir a complicaciones perioperatorias e incluso a la muerte durante el acto quirargico o la
recuperacion anestésica. La conducta terapéutica debe ser individualizada; durante el perioperatorio se
exige una planificacion anestésica minuciosa para anticiparse a las complicaciones. La seguridad
garantizada al paciente durante el proceso anestésico y quirtrgico permitio los resultados favorables

descritos.
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