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RESUMEN

En éste articulo se describen los diferentes tipos del miotonia, entidades relacionadas, fisiopatologia y manejo,
haciendo énfasis en la paramiotonia congénita (Acta Neurol Colomb 2006,22:253-256.
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SUMMARY

In this article we described the different types of myotonia. Related diseases and possible physiopathology and
treatment are described with emphasis in congenital paramiotonia (Acta Neuro! Colomb 2006;22:253-256).
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INTRODUCCIOVN

La miotonfa es un sintoma y un signo
descrito por Strunpell en 1891 (1). El fenémeno
miotonico es desencadenado por la contraccion
muscular y se caracteriza por la dificultad para la
relajacién muscular, y aumenta con la percusion
o la temperatura (conocido como “warm-up”),
Los musculos mioténicos se identifican durante
la exploracién clinica mediante la inspeccién o
por medio de la percusion, fenémeno llamado
miotonia percutoria. La miotonia percutoria
responde a bajos estimulos mecanicos y
eléctricos produciendo una contraccién muscular
prolongada. La combinaciéon de estimulos
mecanicos y eléctricos que desencadenan el
fenémeno mioténico se conoce como miotonia
por reaccion. El diagnéstico se confirma por
la electromiografia que demuestra descargas
repetitivas mioténicas. La miotonia produce
sensacion subjetiva de rigidez muscular. Desde el
punto de vista clinico y fisiologico se diferencia
de la rigidez de origen extrapiramidal, por ser
segmentaria, de origen muscular y clinicamente
evidenciable con la percusion, el estimulo calérico

y el eléctrico. Cuando la sensacién de rigidez
esta ausente se denomina miotonia latente. El
fendmeno miotdnico es la caracteristica clinica
mas importante en la miotonfa congénita y la
distrofia miotonica.

La diferencia con el fenémeno llamado
paramiotonia estda en el comportamiento ante
el ejercicio muscular repetitivo y sostenido, que
lleva a disminucioén de la hiperactividad muscular
en la miotonfa y a su aumento paraddjico en la
paramiotonfa. L.a miotonfa y paramiotonia se
presentan en lesiones musculares, pero también
se han descrito en lesiones neuropaticas cronicas.
La diferencia entre miotonfa, paramiotonia y la
neuromiotonia, es la excitabilidad causada por las
terminales de las ramas nerviosas en procesos de
denervacion neuropatica cronica (2). El efecto de
la temperatura y el ejercicio varia en la miotonias

heredadas (3) (Tabla 1).

Las enfermedades relacionadas con el sintoma
denominado miotonia son: la miotonia congénita,
la paramiotonia congénita, la distrofia mioténica
y de el sindrome de Shwartz-Jampel.
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TaBrA 1. EFECTO DE LA TEMPERATURA Y EL EJERCICIO EN LAS MIOTONIAS HEREDADAS (3)

2l

Enfermedad Electromiografia (EMG) Frio Calor Ejercicio

Paramiotonia Congénita Clinica: siempre presente Aumenta Rapidamente Aumenta o
EMG: Descargas prolongadas +/- disminuye disminuye disminuye

Paralisis Periddica Clinica: mediana Aumenta Rapidamente Aumenta

Hipercalémica EMG: Descargas prolongadas disminuye

Miotonia congénita Clinica : prominente +/- Disminuye Disminuye
EMG: Descargas cortas incrementa

Distrofia Mioténica Clinica: mediana +/- incrementa | Rapidamente Disminuye
EMG: descargas prolongadas disminuye

La miotonia congénita obedece a dos tipos de
deso6rdenes como son la enfermedad de Thomsen
o miotonfa congénita y la miotonfa de Becker o
miotonfa generalizada. Ambas son lentamente
progresivas, no causan distrofias y obedecen a
mutaciones en la codificacion de las proteinas de
los canales de cloro (canalopatia por cloro).

En la paramiotonia congénita la sensacion
subjetiva de rigidez muscular se incrementa con
la actividad, mientras que en la miotonia clasica
disminuye con la actividad fisica. El defecto se
produce por mutaciones en las protefnas de los
canales de sodio (canalopatia por sodio).

La distrofia mioténica o enfermedad de
Steinert, es una enfermedad progresiva, distrofica
con defecto en el cromosoma 19q13.3.

El sindrome de Scwartz-Japel es una entidad
rara caracterizada por sensaciéon subjetiva de
rigidez muscular y lesion neurogénica (2).

PARAMIOTONIA CONGENITA
CLINICA

Enfermedad autosémica dominante de alta
penetrancia, parecida a la paralisis periddica
hipercalémica, producida por una mutacién
ligada al gen SCN4A, codificada en la subunidad
alfa de las proteinas de los canales de sodio,
por lo cual se clasifica como una canalopatia
(4). Fue descrita por Eulenburg en 1886 (5). La
miotonia paraddjica aparece durante el ejercicio
y se incrementa con la contraccién continua,
se deteriora con la contraccién sostenida y la
exposicion al frio. Compromete la cara, la nuca y
las extremidades distalmente. L.a debilidad es el

unico sintoma después de ejercicio prolongado,
la exposicion al frio y el embarazo también se
manifiesta con ataques de debilidad muscular
parecidos a los que ocurren con la paralisis
periddica hipercalémica. La paramiotonia se
presenta desde el nacimiento y persiste toda la
vida. La sensacion subjetiva de rigidez puede ser
tan severa que produce amimia, no hay apertura
ocular por algunos segundos, fenémeno de “/id-
lag”. La paramiotonia y la debilidad comprometen
con mayor frecuencia los musculos distales
de los miembros superiores durante minutos,
horas o dfas, pero puede ser generalizada,
respetando el diafragma. Algunos pacientes el
fenémeno paramioténico estd ausente. La atrofia,
la hipertrofia muscular y las mialgias son
raras. La debilidad frecuentemente es matutina.
Algunos pacientes sélo presentan paramiotonia
durante el trabajo o debilidad sin paramiotonia,
también presenta paralisis generalizada inducida
por la ingesta de potasio que responde a la
acetazolamida (6,7).

DIAGNOSTICO

El diagnéstico se sospecha en pacientes con
debilidad muscular, paramiotonia, desencadenada
con ejercicio o temperaturas bajas e historia
familiar. ILa electromiografia demuestra descargas
miotonicas en todos los musculos, aun con
temperatura normal, asi como descargas repeti-
tivas parecidas a las fibrilaciones. La creatina
cinasa (CPK) esta 5 - 10 veces aumentada del
valor normal. Hay disminucién con el frio de
la amplitud del potencial motor compuesto,
relajacion lenta, fuerza de contraccién muscular
maxima, fuerza isométrica y el tiempo de
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relajacion antes y después de la inmersion de
las manos en agua a 15° C por 30 minutos. Asi
mismo, la contractilidad se disminuye en un 50%
con prolongaciéon de la relajacion de 0.5 a 50
segundos (2,6).

PATOLOGIA

Histologicamente se observa incremento de
los nucleos centrales, anormalidad en el tamafio de
las fibras, degeneracion, necrosis y vacuolizacion
o deficiencia de fibras 2B (6,7).

FISIOPATOLOGIA

El mecanismo de las miotonias se determina
por cambios de la estructura protéica de los
receptores (Tablas 2 y 3). El potencial de

La hiperexcitabilidad se explica por el aumento
del nimero de canales de sodio no activados,
el aumento del influyjo de Na+ por estimulo
exagerado de Na+ - Ca++ que aumenta la
concentracion intracelular de Ca++, por lo tanto
hay un defecto en la conductancia e inactivacion
rapida y lenta de los canales de Na+ (8).

GENETICA

Es una enfermedad autosémica dominante,
que hace parte de las canalopatias cuya estructura
molecular demuestra una mutacion el la subunidad
alfa de las proteinas de los canales de Na+,
en la cual hay cambios de la transversion de la

TABLA 2. MECANISMOS DE LAS MIOTONIAS DISTROFICAS Y
NO DISTROFICAS.

membrana y la conductancia del sodio en reposo — Mecani
a 37°C es normal. Una vez se disminuye la nfermedad eeanisme
temperatura a 27°C, la despolatizacion se torna Distrofia Miotonica Desconocido
lenta y con baja frecuencia de potenciales de Miotonia Congénita Canal Cloro
accion disminuyendo a -40mv, hasta tornarse Paramiotonia Congénita Canal Na+
no excitables. Bloquea los canales de sodio, que Miotonia Fluctuante Canal Na+
en pruebas in vitro equivale a lo sucedido en la Miopatia Mioténica Proximal Canal Na+
debilidad paramioténica (6). Ademds, durante Paralisis Periddica Hiperacalémica | Canal Na+
la despolarizaciéon prolongada, hay recaptacion Natatings P
de potasio, haciendo lenta la repolarizacion. Polimiositis Desconocido
TaBLA 3. FENOTIPOS Y GENOTIPOS DE 1.AS CANALOPATIAS DE Na+ (6)
Expresion clinica: Fenotipo* Genotipo ** Parte del Exon Mutacion
canal
Paramiotonia Congénita C3938 v 22 Thr1313Met
Paramiotonia Congénita T4298G IVS3 24 Leu1433Arg
Paramiotonia Congénita C4342T V-S4 22 Arg1448Cys
Paramiotonia Congénita C4343A V-S4 24 Arg1448His
Paralisis Periodica Hipercalémica C2188T 11-S5 13 Thr704Met
Paralisis Periédica Hipercalémica G4366A 111-S4/5 19 Ala1156Thr
Paralisis Periédica Hipercalémica A4078G 1V-S1 23 Met1360Val
Paralisis Periédica Hipercalémica A4774G 1V-S6 24 Met1592Val
Miotonia C2411T 11-S6 14 Ser804Phe
Miotonia G3917 -1V 22 GLY1306Val
Miotonia G4765A IV-S6 24 Val1589Met
Miotonia Fluctuante G3917C n/iv 22 Gly1306Ala
Miotonia permanente G3917 "-1v 22 Gly1306Glu
*Se refiere a la fenomenologia clcinica de la enfermedad
**Se refiere a la conformacionde molecular de los genes y las mutaciones
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metionina a treonina en la posicion 1313, asi
como, anticuerpos dirigidos sobre la mutacion.
La mutacién involucra el segmento S4 del canal
de sodio y el S3 mediado por arginina. Se
han descrito 12 mutaciones y ocasionalmente
polimorfismo. Estas mutaciones determinan el
fenotipo y genotipo de expresiéon (8 - 15) y
recientemente se han descrito nuevas mutaciones
asociadas a paralisis periédica hipercalémica,
en donde se cambia leucina por arginina en el
segmento S3 dominante 4 (L1433R) (16-18).

Las mutaciones mas frecuentes de los dife-
rentes fenotipos y genotipos de las canalopatias
de Na+ en las miotonias estan identificadas

(6,19-25) (Tabla 2).

TRATAMIENTO

El tratamiento es con medicamentos antiarrit-
micos como la tocainida y la mexiletina que
disminuyen la rigidez muscular y la debilidad
inducida por el frio. La acetazolamida mejora la
rigidez, pero puede también inducir debilidad en
pacientes susceptibles a paralisis por frio. Cuando
se asocia a paralisis peridédica hipercalémica hay
respuesta con mexiletina e hidroclorotiazida (20).
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