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ResumeN: Laenfermedad de Steinert o distrofia miotdnica es unaen-
fermedad congénita, autosdmica dominante, que afecta gravemente a
musculo estriado y en mayor o menor grado a varios 6rganosy siste-
masy en raras ocasiones ala musculaturalisaintestinal .

Se presenta el caso de una nifia diagnosticada al nacer de enfermedad
de Steinert, que desarrolld un cuadro de estrefiimiento pertinaz apartir
de los pocos meses de vida. La manometria anorrectal mostré una re-
accion paradogica del esfinter externo, con reflejo inhibidor del ano
normal. La biopsia rectal mostrd una miopatia que afectaba a la capa
muscular propia, con normalidad de los plexos mientéricos. Laradio-
logia objetivé un trastorno de la motilidad intestinal con detencidn
del bolo fecal enlapartedistal del colonizquierdo. Una colostomiaen
zona sana funciond perfectamente. Seis meses después se descendio el
colon normal a ano por viaretrorrectal. Larecuperacion del ritmo eva
cuatorio diario fue completa quedando sdlo unaincontinencia por afec-
tacion del esfinter externo por laenfermedad de Steinert, de laque va
mejorando con el transcurso del tiempo.

El interés de este caso se debe a la rareza de la asociacion de patolo-
giaen el masculo estriado y en el liso en edades tan tempranas delavi-
da. Es una nueva aportacion a complicado capitulo de la dismotili-
dad intestinal.

PALABRAS cLAVE: Pseudo-obstruccién intestinal; Enfermedad de
Steinert; Dismotilidad; Miopatiaintestinal.

INTESTINAL MYOPHATHY IN STEINERT'S DISEOSE

ABSTRACT: The myothonic dystrophy or Steinert's disease is a conge-
nital, autosomal, dominant disorder which seriously affects the striated
muscle and also to a certain extent, several organs and systems and
on rare occasions, the intestinal smooth muscle.

In the case, we treated a four years old girl in whom Steinert's disease
was diagnosed when she was born and who devel oped the characteris-
tics of severe constipation after afew months of life. The ano-rectal
manometry showed a paradoxical reaction of external Sphincter with
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anormal inhibitory reflex. The rectal biopsy revelated a miophathy
which afectedd the muscularis propia with the normal neuronal inner-
vation. The X-ray studies showed that motility disorder was stopped in
the distal area of the left colon. A colostomy in the healthy zone wor-
ked extremely well. Six months|ater, the normal colon was brougt down
retro-rectal. Only a partia incontinence remained in the external sp-
hincter caused by Steinert's disease.

The interest of this case lies in the pathological association, striade
muscle and smooth muscle, in such an early age of life. Itisanew
contribution to the complex chapter of the intestinal pseudo-obs-
truction.

KEYy worbps: Intestinal pseudo-obstruction; Steinert's disease;
Dismotility; Smooth muscle myophathy.

INTRODUCCION

Ladistrofiamiotdnica o enfermedad de Steinert es una
afeccion congénita, autosomica dominante, que afectaala
muscul atura estriada y también en mayor o menor grado a
varios érganosy sistemas, como € corazén, las glandulasen-
docrinas, lavista, €l intelecto y en raras ocasiones alafibra
lisaintestinal. La enfermedad se manifiesta en formas bien
diferentes aunque con unas caracteristicas siempre constan-
tes: hipotonia muscular y facies dismérfica. A veceslasin-
tomatol ogia es tan escasa que puede pasar desapercibida: €
paciente parece normal. Por € contrario, en otras ocasiones
encontramos casos en los que la hipotonia de los misculos
estriados es tan acusada que puede conducir alamuertealos
pocos dias de vida por fallo de lamusculatura respiratoria.
Lamayoria de enfermos, no obstante, viven afios con sus pro-
blemas més o0 menos bien tolerados.

Presentamos el caso de una nifia de 4 afios diagnosti-
cadaen €l periodo neonatal de enfermedad de Steinert, que
desarroll6 paralelamente un cuadro de estrefiimiento perti-
naz desde los pocos meses de vida, producido por una de-
generacion de lafibralisade lapared intestinal del colon
distal.
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D.M.Z., 4 afios, sexo femenino. A las 12 horas de vida
ingresd en el Servicio de Neonatologia por hipotonicidad y
riesgo de infeccion. Su madre, de 25 afios, habia abortado en
su primer embarazo alas 20 semanas. En un segundo em-
barazo, €l recién nacido, que mostraba un fenotipo anémalo
e hipotonicidad, falleci6 alos 18 dias.

Lapaciente nacio de un tercer embarazo. El parto fue por
cesdreaalas 41 semanas de vida por presentar signos de su-
frimiento fetal. A los5 minutos del nacimiento el Apgar era
de 10. Peso: 3.100 g. Mostraba un buen estado generd, fa-
ciestosca, con mejillas delgadasy labio inferior en formade
V invertida, pie derecho equinovaro, hipotonia generalizada,
succion débil, reflgjos osteotendinosos presentes. Durante su
ingreso laevolucidn clinicay la curva ponderal fueron co-
rrectas. Las deposiciones eran normales.

Ante la concurrencia de varios factores: hipotonia mus-
cular, € fallecimiento en condiciones no aclaradas de un her-
mano en el periodo neonatal y la existencia de un aborto an-
terior, se efectuaron estudios neurol6gicos alamadrey ala
nifia que demostraron que ambas padecian la enfermedad de
Steinert.

A los4 afios acudid a cirugia pediétrica con un cuadro de
severa constipacion. Su estado genera eraregular, discreto
retraso psiquico, con hablafluidapero poco inteligible. El es-
trefiimiento se habiainiciado a las pocas semanas de viday
habia empeorado progresivamente |legando a pasar hasta 15
dias sin evacuar. El abdomen se hallaba lleno de masas fe-
cales. Un gran fecaloma ocupaba el recto hastael ano, el cud
aparecia semiabierto sin apenas tono esfinteriano. Seingre-
S0 alapaciente paravaciar suintestino einiciar un tratamiento
con aceite de parafinaora y dietalaxante. Un enema opaco
mostré megarrectosigma con retencion de todo el contraste
alas 24 horas.

A lasemanasiguiente de ser dada de alta, otravez el ab-
domen aparecia repleto de fecalomas. Una gran masa fecal
ocupaba el recto hasta el ano. Se afiadié cisapride a trata-
miento médico sin ninguin éxito. Las heces se seguian acu-
mulando cada semana sin llegar a conseguir ni una evacua-
€ion espontanea. Un transito digestivo evidencid que lamo-
tilidad del es6fago eralenta, que el estbmago vaciaba bien
y que el contraste pasaba rapido por el intestino delgado y €
colon proximal. El bario quedaba retenido en el colon iz-
quierdo y en el rectosigmoide que se presentaba dilatado.

Lamanometriaanorrectal detectd unareaccion paraddji-
cade esfinter externo, € cual apareciarelgjado, abierto, con
unaescasa contraccion tardia. El reflgjo inhibidor del ano es-
taba presente.

En labiopsiarectal no se encontraron anormalidades en
los plexos mientéricos. Sin embargo, lamusculaturalisa mos-
trabala presencia de grupos de células de menor tamafio que
€l resto, con leve vacuolizacién citoplasmaticay un aumen-
to del coldgeno en € intersticio celular. Lamicroscopia elec-
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Flgura 1 Cel ulas normales ene musculo liso, alternando con célu-
las vacuoladas con un importante descenso en |os miofilamentos ci-
toplasmaticos.

trénica evidenciaba areas con fibras de pequefio tamafio y de-
sestructuracion citoplasmatica local. El diagndstico fue de
miopatia de la pared rectal.

Con el diagndstico de miopatiaintestinal localizada en
rectosigma, sellevé acabo unalaparotomia para obtener biop-
Sias escalonadas, extirpar lazonadilataday practicar unaco-
lostomiaen el colon aparentemente sano. Se extirpd también
el apéndice. Los resultados de las biopsias fueron los si-
guientes:

1. Ensigma, cambios correspondientes a miopatia degene-

rativa, en especial en la capa muscular externa (Fig. 1).

En colon transverso y apéndice la histologia eranormal.
2. Los estudios histoquimicos de estas hiopsias mostraban

normalidad.

3. Lamicroscopia electronica confirmaba la miopatia de-
generativadel sigmoide.

Lacolostomiafunciond ala perfeccion, de modo que cin-
€O meses més tarde se reintervino, practicandose una anas-
tomosis coloanal retrorrectal, tipo Duhamel.

Enlos seis afios transcurridos la nifia (Fig. 2) haido eva-
cuando bastante bien, precisando en ocasiones de alguna ayu-
da. No controla, no obstante, sus deposiciones, por una par-
te, por la ausencia de tono esfinteriano debido ala probable
afectacion delamuscul atura estriada del esfinter externo del
ano por laenfermedad de Steinert y por otra, por su falta de
colaboracion, seguramente por su retraso psiquico. Tampoco
controlaba antes sus micciones. Ahorayalo hace. Con laedad
confiamos en que ird mejorando.

DISCUSION

En la descripcion de la enfermedad de Steinert (Nelson,
1997)® se citala desestructuracion de lamuscul aturalisa del
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Figura 2. Caracteristicas faciales de lanifiaalos 10 afios.

aparato digestivo como un probable factor asociado alaal-
teracion de la musculatura estriada. También se menciona
la posible dehilidad del esfinter anal. No obstante, en lali-
teratura se encuentran muy escasas referencias a este tipo de
asociacion. De Koninck y cols.@ analizan 19 casos de dis-
trofia mioténicaen los que 10 manifestaban sintomas di-
gestivos, principal mente esofégicos, en forma de disfagia.
S6lo uno habia desarrollado un cuadro de pseudo-obstruc-
cion intestinal crénica con megacolon que se trat con una
colectomia subtotal. Garcia Arocay cols.® presentan cua-
tro pacientes con cuadros agudos de pseudo-obstruccidn in-
testinal, asociada a enfermedades sistémicas, dos con neuro-
fibromatosis, uno con distrofiamuscular tipo Duchenney otro
en un enfermo de Werdnig-Hoffmann. Pero ninguno es un
Steinert.

El caso que presentamos reline la patol ogia propia de una
miopatiaintestina con laclinicadelaenfermedad de Steinert.
Cabriapreguntarse s setrata de una simple asociacion de dos
enfermedades diferentes o &, tal como insinCia e tratado de
Nelson, son manifestaciones de unamismapatologia. No te-
nemos respuesta a este interrogante.

La conducta terapéutica® a seguir ofrece enormes difi-
cultades ante el desconocimiento de la evaluacion de laen-
fermedad con el paso de los afios®. Las miopatias intestina:
les tienen mdltiples formas de presentacion clinicay anato-
mopatol 6gicas®. Una de estas formas es la pseudo-obstruc-
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cion, en forma de un estrefiimiento pertinaz, parecido al de
la enfermedad de Hirschsprung. La anatomia patol dgica se-
fialalas diferencias. En las miopatias |0s plexos mientéricos
aparecen normales. La afeccion se locaiza exclusivamente
enlafibralisamuscular de un segmento intestinal. Extirpando
este segmento se obtiene lacuracion. S lamiopatiaafectato-
do el tubo digestivo € prondstico es muy sombrio®. Con nu-
tricion parenteral total se consigue prolongar lavida del pa-
ciente en espera de un trasplante intestinal.

Afortunadamente este caso se encuadraba entre las for-
mas de miopatialocalizadas en el colon distal. Con la extir-
pacion de lazonaenfermay restituido el paso intestinal las
evacuaciones se han normalizado. La paciente tiene actual-
mente 12 afios. Han transcurrido 6 desde laintervencién y
desconocemos si se presentaran cambios futuros. Puede ha
ber un progresivo empeoramiento de laenfermedad. Mientras,
seguiremos su evolucion.
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