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RESUMEN

Introduccién: La distrofia mioténica tipo 1 es la distrofia muscular mas frecuente a nivel
mundial. Progresa lentamente llevando al paciente a la pérdida de autonomia lo que
implica la necesidad del cuidador, quien con frecuencia, también padece la enfermedad.
El sindrome de sobrecarga, desgaste o burnout, término en inglés muy utilizado en la
bibliografia médica, se ha descrito en los ltimos afios para los cuidadores y es el desgaste
emocional una de sus particularidades.

Objetivo: Evaluar la autonomia para la realizacidn de actividades diarias de los pacientes
con distrofia mioténica tipo 1 en referencia al tiempo de evolucion de la enfermedad y
determinar la magnitud de desgaste en los cuidadores.

Metodologia: Se aplicé La escala e autonomia de Barthel a 29 pacientes y el cuestionario
de Maslach a sus cuidadores.

Resultados Se demostré que Las mujeres cuidadoras resultaron mis afectadas en el
intercambio con el enfermo para el cuidado, en la subescala despersonalizacion del
instrumento Maslach (U de Mann-Whitney p = 0,05).

Conelusiones. Se sugiere que Los cuidadores femeninos son el grupo de mayor riesgo de

padecer el sindrome de sabrecarga.

Esta obrs etd ey

B Exp Candel. 3021 411y 56555

Carta cientifica

Efectos eardiovaseulares de L mexiletina para el [E3]
tratamiento de L miotonia en la disteofia miotbnica L=
tiga 1

of my
myotonie dystrophy type |

Se. Editor:

aumenta la duracidn del potencial e accibn Sus efectas
potenciales en el electrocardiogransa (ECG) son: incrementar la

¥ acortar L duracién del intervala QT cortegido.

En 2 D2 ne b aparicion. de tasiornos de la

conduceid inteaventriular, por diversos mecanis s, que Mectan

4130-70% de Jos pacietes y pueden produir bloguea auriculover

tricular o faciltar taguicardias venlriculares poe mecanismo de
i p

1
una enfermedad multisistérnica de base genética causada por
expansion paraldgica de repeticiones del trinucledtida citosina-
tiniaa-guanina en la region 3 no traducida del gen de Ly
proseincinasa de la distrofla mistdnica del cromesoma 19'.

El manserita_resulante de cido nbonucleico mensajero
mutado y expandido forma acurnulaciones focales en el niclen
celular, lo que origina el secuestra y altera 1a regulacitn de varlas
proteinas relacionadas con el splicing de Las moléculas de predcido
ribonuc| ¥
'y causa las consecuencias fisiopatdlogicas y clinicas de 1a DM1,
enre ellas la mivtonia.

en 12 hiperexciabilidad del sarcolema por una reduccion del
niimero y 13 funcian de los eanales de cloro, que conllowa ngider
musculary retrasa en |2 relajaciGn ras la contraccicn. En1a DM L

atravis de un efecto dominante pegativo?, 1o que causa mictonia.

L mexiletina tene un efecto antimioténico por varios
mecanisims. entee los que destaca el bloquea de 1a corviente de
sodio del misculo esqueltico (NaV1d) gue disminuye L
probailidad de potenciales de accitn repetitives’. EI efecto
anriaritmico de clase 1b bloqueanda canales de sodio depen-
dientes de voltaje cisminuye la velocidad de conduccidn ¥

Tabla 1
Principsles carsctertaias o los pacientes

motive, en los pacientes con DM surgen duds cerca de 13

sodio. par lo que algunos autares propanen evirarla’
Existe cierta evidencia del beneficio de L mexileting durante
periadas o i

" 2y
balance riesgo-beneficio a Largo plazn no estatd bien estableeido
hasts que se disponga de resultados de un ensayn clinieo de fase
3 en etapa de diseno (Clinicaltrials gov NCTOATO004G). Los datas

pacientes seleccianarus y 70 conlleva incrersenta en L aparicicn
e

micast.
El abjetiva de nuestro escudia es presentar s resultados de una
revisidn retospectiva del emplea de b mexiletin autonzada

miento informada, en uaa cohorse de paciences con DM1 en o
centrn de referencia
En el periodo 2000-2020 se identfict a 16 pacientes (el 69%
vatones) con DMI (ratados con mexiletina, con una edad al
‘ e 29 12 (intervala. L
mediana de repeticiones del triplese citosina-timini-guanina fue de
500[51-850]

Fadets S Edad iida o e [ —— reracitn evolutva del
fat e (mees)  empleadd () subetwd _conducen losal_BCG duante o tumentn

v N ) 2 o s M M

Fl v 1] ] ) Parcil [T [ETS

F v 1 e o) i o m

f v g = 00 Parcit Mo N

s v % s 0 s ™ [

& 0l a W 0 T o ™

7 o G ] 3 Pareid wawt o

W v = I 3 i o i

0 [ 0 2 o) Parcil AR m

0 v 0 [ ) i ™

w O @ 0 o N o .

0 v 5 o o Parcil o W

[0 v o v 0 W o m

W v W i ) Parcil o m

5 v o i 0 Farcil Tav ™

6 v ) = 3 Parcil o .

e az e His A mer eon duracta -
Ao 3

oqulerdal: V- vartn.

Sobrecarga del cuidador y distrofia miotonica de
Steinert tipo 1 / Caregiver overload and Steinert
myotonic dystrophy type 1

Oyola Valdizan, Carlos Erick; Camejo Ledn, Zoilo
Ezequiel; Pita Rodriguez, Mariana; Zaldivar Vaillant,
Tatiana.

Rev. cuba. invest. bioméd ; 40(4) dic. 2021. ilus, tab

Introduccion:

La distrofia mioténica tipo 1 es la distrofia muscular mas
frecuente a nivel mundial. Progresa lentamente llevando
al paciente a la pérdida de autonomia lo que implica la
necesidad del cuidador, quien, con frecuencia, también
padece laenfermedad. Elsindrome de sobrecarga,
desgaste o burnout, término en inglés muy utilizado en
la bibliografia médica, se ha descrito en los ultimos afios
para los cuidadoresy es el desgaste emocional una
de sus particularidades.
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The Clinical, Myopathological, and
Genetic Analysis of 20 Patients With
Non-dystrophic Myotonia

Quanquan Wang*, Zhe Zhao’, Hongrui Shen’, Qi Bing', Nan Li’ and Jing Hu™
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Introduction:  Non-dystrophic  myotonias (NDMs) are skeletal muscle ion
channelopathes caused by CLCNT o SCN4A mutations. This study aimed to describe
the clinical, myopathological, and genatic analyss of NDM in a larga Chinesa cohort.
Methods:  We reviewed the clnical manifestations, laboratory results,
electrocardiogram, electromyography, muscle biopsy, genetic analysis, treatmant,
and follow-up of 20 patients (from 18 famises) with NDM.
Results: Cases (MC, 17/20) and congenita
(PMC, 3/20). Muscle stifiness and hypertrophy, grip and percussion myoton, and
OPEN ACCESS  tha wam-up phancmenon wiere frequently cbserved in MC and PMC patients. Facal
stifiness, ey % and cold patents
and could be accompanied by permanent weakness. Nine MC patients and two PMC
patients had cardiac abnormalties, mainly manifested as cardiac anhythmia, and the
father of one patient died of sudden cardiac arrest. Myolonic runs in electromyography
were found in all patients, and seven MC patents had mild myopathic changes. There
was no differenca in muscia pathology between MC and PMC patients, most of whom
had abnormal muscle fiber type distribution or selectiva muscle fiber atrophy. Nineteen
CLCN variants were found in 17 MC patients, amang which ¢.795T>G (p.D265E) was
anew variant, and two SCN4A variants were found in threa PMC patients. The patients
X and f

partially improved.

Conclusions: MC and PMC have considerable phenotypic overlap. Genetic
investigation contributes to identifying the subtype of NDM. Tha muscie pathology of
* NDM lacks spacfic changes.

INTRODUCTION

Non-dystrophic myotonias (NDMs) are a group of skeletal muscle disorders that have myotonia
a5 their common feature, in reference 10 & delayed musdle relaxation after voluntary or evoked
muscle contraction (1). NDMs present clinically as muscle stiffness and muscle hypertrophy
(s body-builder appearance), which may be accompanied by muscle weakness (paroxysmal or
7 permanent) and myslgia. The onset of symptoms usually occurs in the first or second decade of
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Introduccién

rigidez musscular 3l iniciar el mavimiento que me.
jaea tras el calentarmiento. Puede afectar a cualquier
do, incluyenda los miscul

cara. En la forma deminante se afectan grupos ind-
viduales de mésculos y normalmente no evolucio-
. La ol cle ermpeoras con el frio (2],

secos de los ojos, la musculatura facial y ba de la
lengua. Los misculos son normalmente hipertrafe
cos, b que da lugar 3 un aspecto hercileo. Exta en-
fermedad es de causa genética y se produce par
mustaciones en el gen CLONY, localizado en el bra-
10 largo de eromosoma 7, euya principal funcién ex
frenr Is excitabilidad de |z membrana y estabilizar

S han deserita mas de 200 mutaciones en CLENT
hasta ¢l momento para la forma recesiva, y la mayo-
ria de los pacientes presenta heterocigosis com-
‘puesta (portadores de dos mutaciones recesivas di-
ferentes). En ls farma dominante hay menos mata-
ciones deseritas, y el exin § e un punto cakiente

e los electos patagé.

ol potencial de reposo [1]. Pucde heredarse de ma-
nexa autosimica daminanie (enfermedad de Thom:
sen) @ autosémica recesiva (enfermedad de Bec-
ker). Es paco frecuente, y originalmente se penssha
que Ia forms autnsémica dominante era mis fre
cuente, con 1:23.000 casos, que la recesiva, con
1:50.000, 2unque estudios posteriores sugieren que
e mas comin b recesiva [2). El prondstico es gene-
ralmente bueno, sabre tosda en b forma autosdmica
dominante, par lo que padria estar infradiagaosti-
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nicos, hay que saber que el canal CLC esti forma-
da por das menémeros. Se ha asociado bs herencia
recesiva con una mataciin que causs b pérdida de
funcidn del canal sin impactar sgnificativamente
en Ia formacidn o funcién de canales de CLCT di-
‘mésicas. Por otro lado, la heencia dominaste s
explicaia por un efecto dominante negativa de su-
bunidades mutadas en canales heteroméricos [1]. A
pesar de esto, hay una pubre correlacidn genatipo-
fenatipe y la misma mutacion puede hecedarse
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Andlisis clinico, miopatoldgico y genético de 20
pacientes con miotonia no distréfica
Quanquan Wang*2, Zhe Zhao', Hongrui Shen', Qi

Bing!,NanLi', Jing Hu'*

Neurol frontal, 8 de marzo de 2022; 13: 830707.

Introduccion

Las miotonias no distréficas (NDM) son canalopatias
ibnicas del musculo esquelético causadas por
mutaciones en CLCN7 o SCN4A. Este estudio tuvo
como objetivo describir el andlisis clinico, miopatologico
y genético de las NDM en una gran cohorte china.

Métodos

Revisamos las manifestaciones clinicas, resultados de
laboratorio,  electrocardiograma,  electromiografia,
biopsia muscular, analisis genético, tratamiento y
seguimiento de 20 pacientes (de 18 familias) con NDM.
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Congenital myotonia. Incidence and presentation of a
series of cases | Miotonia congénita. Incidencia y
presentacion de una serie de casos

Martos-Lirio, M.F., Calvo-Medina, R., Ruiz-Garcia, C.,
Ramos-Fernandez, J.M.

Revista de Neurologia, 76(4), pp. 147-150, 2023

Introduction

Myotonia congenita is the most common form of genetic
myotonia and is caused by mutations in the CLCN1
gene. It can be inherited in an autosomal dominant or
recessive manner. We present a series of cases to
update its incidence in our environment, to describe its
phenotype in relation to the genotype found, and we also
review the mutations found, among which we provide a
new, undescribed alteration. Cases report. The medical
records of patients with a diagnosis of congenital
myotonia studied and followed up in the pediatric
neurology section in a tertiary hospital between the years
2015-2020 were reviewed. Demographic variables (age,
sex), disease course (age of onset, symptoms and signs,
time elapsed until diagnosis, clinical evolution), family
history and evaluation of response to treatment were
collected.
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