Muyotonic
Dystrophy
FOUNDATION

Recomendaciones por
consenso para el cuidado
de adultos con distrofia
miotonica tipo 2



Recomendaciones por consenso para el cuidado de
adultos con distrofia miotdnica tipo 2

Debido principalmente a una importante falta de estudios y datos, no existen directrices con base en
evidencia para informar la atencién clinica de las personas que viven con distrofia miotdnica tipo 2
(DM2). Para poder mejorar y estandarizar el cuidado de este trastorno, 15 lideres clinicos en distrofia
miotonica (DM) de Europa Occidental, Canada y Estados Unidos crearon las Recomendaciones por
consenso para el cuidado de adultos con distrofia miotonica tipo 2. En el apéndice 1 se encuentra una
lista completa de autores, asi como una resena del proceso. En el apéndice 2 se encuentra una lista
completa de referencias bibliograficas para cada una de las secciones de areas de estudio.

La junta de directores de la Academia Americana de Neurologia ratificd formalmente el valor de las
Recomendaciones por consenso para el cuidado de adultos con distrofia mioténica tipo 2 como una
herramienta educacional para neurdlogos.

Para este documento se ha adoptado una Normativa de actualizacion que conducira una revision
sistematica de literatura y seguimiento apropiado cada tres anos. El personal de la Fundacién de
Distrofia Miotonica (Myotonic Dystrophy Foundation, o MDF) proporcionara apoyo logistico y de
empleados para el proceso de actualizacion.

La Guia de referencia rapida extrapolada de las Recomendaciones por consenso para el cuidado
de adultos con distrofia miotdnica tipo 2 se encuentra en https://www.myotonic.org/DM2-adulto-
referencia

Para obtener mayor informacion, visite myotonic.org

Myotonic Dystrophy Foundation
663 Thirteenth Street, Suite 100, Oakland, California 94612
415.800.7777 | info@myotonic.org | www.myotonic.org


https://www.myotonic.org/toolkits-publications
http://myotonic.org/
mailto:info@myotonic.org
http://www.myotonic.org

Indice

Sintomas que atentan contra la vida ...........oooeuuuiiiiiii i ——— 3
Y E Lo =Y Lo R e- 1o [0 1V 2= 1= o1 U - 1 SRR 3
Y Tt Y Lo =] o1 =) o] o [ TSP 6
SINtOMAS GrAVES ..cooooiiiiiiiiciiicsenerr s e e e s e s e s s s s s s s s s s s s s s s sssnnnnn s s nenr s e e e e e eenesssssssnsnsnnnn 8
(00T a1 {0 e L= [0 Lo Y PP 8
Debilidad del musculo esquelético y rehabilitaCion ........ccuoiciiiiiiiiiie s 9
Miotonia del MUSCUIO ESQUEIETICO ....uuuiiiiiiiiiiiiiiiieee et r e s e s b e e e e s e nnne s 10
LV F= T Y=Y o TN Yo U |- PSP 1
Manejo gastrOiNtESTINAN ........oiiuiiiii e e e e s e e e e e e e e as 13
Y T T ol g T=T BT oY o F1 Lo [N L= A Lo R RSP 15
SOMNOIENCIA AIUMN@ EXCESIVA ...uviiiiiiiiiiiiiiii e sr e s sre s nne s 16
=Y T LoTe T g Yo IRV AN o'a =] -1 o Yo ] 11T o XN RUPRPR 17
T 1Tl [ V=T =T 4] - PRSPPI 19
Consideraciones suplementales ... 21
[DTE: Te [ oT=y o] o N TSP OPR TR 21
F XY=t o - e [T g LT ATt SRR 23
Manejo 0bstétrico y del EMBDArazo ... ————— 24
Apéndice 1: Lista de autores y agradecimientos ...........ccccccceeiiiiiiiiiiiiriininnssseeee e 25
Apéndice 2: Referencias bibliograficas ............ccccooemiiiiii 26

2 Recomendaciones por consenso para el cuidado de adultos con distrofia miotonica tipo 2



Sintomas que atentan contra la vida

Manejo cardiovascular

Antecedentes

La patofisiologia cardiaca relacionada con DM2, aunque afecta a todo el tejido miocardico, aqueja
preferencialmente al sistema de conduccidn cardiaca. Los defectos del sistema de conduccion son
progresivos, si bien asintomaticos en su inicio, aumentan el riesgo de arritmias sintomaticas.

Las presentaciones clinicas incluyen presincope, sincope, palpitaciones, disnea, dolor de pecho o
muerte repentina por paro cardiaco.

La evaluacion de severidad de cuan involucrada se encuentra la conduccion cardiaca se realiza a
través de pruebas cardioldgicas que incluyen un electrocardiograma de 12 derivaciones (ECG),
monitoreo ambulatorio Holter-ECG a largo plazo y, para pacientes de alto riesgo, un estudio
electrofisioldgico invasivo.

Los pacientes con DM2 se encuentran en riesgo de tanto bradiarritmias como de taquiarritmias. Puede
implantarse un marcapasos en pacientes con DM2, ya sea para tratar bradiarritmias sintomaticas o
profilacticamente en aquellos pacientes con un alto riesgo de bloqueo cardiaco completo.

Las taquiarritmias mas comunes son fibrilacidon auricular y aleteo atrial, las cuales presentan un

riesgo de embolia cardiogénica y accidente cerebrovascular. Los pacientes con DM2 también se
encuentran en alto riesgo de taquiarritmias ventriculares (taquicardia o fibrilacion), el cual es un
mecanismo responsable por los paros cardiacos. Los desfibriladores cardioversores implantables (DCI,
o ICD proveniente de su nombre en inglés) pueden ser instalados en pacientes con DM2 que hayan
sobrevivido un episodio de taquiarritmia ventricular o, profilacticamente, en aquellos a un alto riesgo
de taquiarritmia ventricular.

La muerte cardiaca subita ha sido observada en un pequeno grupo de pacientes con DM2 que usan
marcapasos o DCI, suscitando la pregunta de un mecanismo no relacionado con una arritmia para
dicho fenémeno.

Algunos estudios de imagenes, incluidos ecocardiografia, resonancias magnéticas (RM) e imagenes
nucleares pueden ser utilizadas para evaluar el estado mecanico del corazon, incluyendo la funcion
ventricular izquierda. Las anomalias asintomaticas son observadas en un nimero moderado de adultos
con DM2 y son mas comunes en aquellas personas que padecen de trastorno del sistema de conduccion.

El desarrollo de una cardiomiopatia no isquémica dilatada es una ocurrencia poco frecuente pero
reconocida en adultos con DM2. Una vez que se presenta una cardiomiopatia dilatada sintomatica, la
progresion es tipicamente rapida, con insuficiencia cardiaca congestiva que resulta en muerte.

Recomendaciones
En general:

a. Inste el uso de dispositivos de alerta para emergencias médicas

Qué buscar:

a. Palpitaciones, presincope, sincope, disnea y dolor de pecho; en caso de ser observado, dirija al
paciente a atencion médica inmediata
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b. Arritmias incluyendo bradicardia sinusal, bloqueo cardiaco, fibrilacion auricular y aleteo y

taquicardia ventricular. Evaluar y tratar utilizando las pautas de ACC (American College of
Cardiology)/ AHA (American Heart Association)/ESC (European Society of Cardiology) para
el Manejo de pacientes con arritmia ventricular y la prevencion de muerte cardiaca subita
(Management of Patients with Ventricular Arrhythmias and the Prevention of Sudden Cardiac
Death consulte http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/16949478)

Cambio de sintomas, imagenes cardiacas anormales (RM o ecocardiografia), ECG anormal
en todos los pacientes con DM2; el examen deberia ser llevado a cabo por un cardiélogo o
profesional clinico con conocimiento sobre manifestaciones cardiacas en DM

Qué pruebas realizar:

a.

Sintomas a través de un ECG de 12 derivaciones y/o Holter-ECG de 24 horas al recibir
el diagndstico de DM2 basado en el juicio clinico; realizar al momento del diagnostico y
aproximadamente de manera anual a continuacion

Las anomalias de impulso o conducciéon en un ECG de 12 derivaciones estandar que incluye
una tasa sinusal < 50 BPM, intervalo PR > 200 ms, duracién QRS > 100 ms incluyendo un
bloqueo de rama derecha o izquierda del haz, bloqueo fascicular izquierdo posterior o anterior,
bloqueo AV de segundo o tercer grado, ondas Q anormales, taquicardia atrial, fibrilacién o
aleteo, y arritmias ventriculares, indican implicacién cardiaca

Insuficiencia cardiaca en la presencia de un ECG anormal que indica enfermedad de
conduccidn o si se presentan otros sintomas que sugieren insuficiencia cardiaca; realice una
ecocardiografia, y considere realizar una RM cardiaca

Como tratar:

a.

Evaluaciones cardioldgicas clinicas periddicas seriadas; las consultas de cardiologia son
recomendadas para pacientes con electrocardiogramas anormales y/o sintomas cardiacos

Se puede considerar un marcapasos de prevencién primaria o un DCl en un paciente con
DM2 quien se estime en riesgo de paro cardiaco o muerte cardiaca subita a raiz de anomalias
detectadas a través de una prueba cardiaca invasiva o no invasiva

Imagenes cardiacas pueden ser consideradas en pacientes con DM2 al momento del
diagnostico y cada tres a cinco anos a continuacion. Las modalidades de las imagenes
cardiacas aparte de ecocardiografias son alternativas de pruebas razonables para determinar si
los sintomas evaluados y la experiencia clinica local justifican una intervencion

Electrofisiologia invasiva cuando se teme un bloqueo grave de la conduccion o una arritmia
debido a las anomalias detectadas a través de pruebas cardiacas no invasivas

Terapias farmacologicas y con dispositivos adecuados segun las Pautas para el manejo de la
insuficiencia cardiaca de ACCF (American College of Cardiology Foundation)/AHA (American
Heart Association) (Guideline for the Management of Heart Failure) (dirijase a https://www.

ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/23747642) si se presenta una insuficiencia cardiaca o una funcion
sistolica ventricular izquierda reducida

Un marcapasos o un DCI de prevencién primaria (profilactica) o secundaria (sintomatica) segun

las Pautas de terapias a base de dispositivos para anomalias del ritmo cardiaco de ACC (American
College of Cardiology)/AHA (American Heart Association)/HRS (Heart Rhythm Society) (Guidelines
for Device-Based Therapy of Cardiac Rhythm Abnormalities) (dirijase a https://www.ncbi.nlm.nih.gov/
pubmed/18498951). Esta atencién médica debe ser proporcionada bajo la direccion de un cardidlogo
y coordinada con el médico de cuidado primario del paciente y otros asesores, seguin sea necesario
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i. La preferencia del paciente y su familia asi como la evaluacion de otros factores de
riesgo que afecten la morbilidad y mortalidad deberian ser considerados en la decisién
de implantar un marcapasos o DCI en un paciente con DM2

g. Monitoreo Holter ECG ambulatorio, ya sea a corto plazo (24 a 48 horas) o a largo plazo
(30 dias 0 mas) puede ser considerado para detectar mecanismos de arritmias en pacientes
con sintomas cardiacos. Evalue al inicio y repita este monitoreo de manera periédica cada
3 a5 anos si lo indica el estado sintomatico o si se observa un cambio en un ECG de 12
derivaciones seriado

Derive a:

a. Un centro cardiologico con experiencia en atencion de pacientes con DM2 que sufren sintomas
cardiacos si el paciente exhibe un nuevo ECG anual o bienal anormal indicativo de implicacion
cardiaca, y pacientes con DM2 sin implicacién cardiaca previa. No obstante, la derivaciéon
cardioldgica para todos los pacientes con DM2 es razonable si es parte de un programa
multidisciplinario o si los profesionales que proporcionan cuidados primarios desconocen el
historial cardiaco, examen y evaluacién ECG

b. Un anestesista, aparte del médico cirujano, que proporcione un procedimiento de sedacién
y que monitorice los estudios de electrofisiologia y el implante de marcapasos o DCI. Realice
estos estudios cardiacos y la anestesia o sedacién asociada dentro de un ambiente clinico
que apoye una intubacion endotraqueal y ventilacion inmediata para estar completamente
preparado para aquellos pacientes que desarrollen insuficiencia respiratoria o fallo respiratorio
post sedativo (consulte Cirugia y anestesia))

Fig. 1 Flujograma de recomendaciones para la atencion cardiaca en DM2
Diagnéstico
Realizar electrocardiograma de 12 derivaciones y considerar un Holter-ECG de 24 hrs.
Controlar sintomas cardiacos
Siel ECG de 12 Si las 12 derivaciones son anormales Si es sintomético

derivaciones es normal (tasa sinusal < 50 BPM; intervalo PR > 200,

« Repetir dentro de 1 duracién QRS > 100 ms, etc)
a2 afios ¢

v Y v v y v v

Si> 40 afos de edad
Si ECG es anormal

Usar anestesista para
sedacion (consulte
Cirugia y anestesia)

Usar anestesista para
sedacion (consulte
Cirugia y anestesia)

Ecocardiograma o Considerar marcapasos « Considerar Derivaraun  Encasode En caso de Considerar
(expertos locales) . Derivar electrofisiologia cardiélogo insuficiencia arritmias monitoreo de
. Repetir dentro de 3 invasiva en caso de c_ard,iqca 0 fun_mén o Usarpautas  Holter
ab afios « Usar pautas de ACC/ bloqueo_gerlo de_ . §|stq||ca ventrlgular de ACC/
AHA HRS conduccidn o arritmia izquierda reducida AHA ESC

« Seguir las pautas
de ACCF/AHA
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Sintomas que atentan contra la vida

Manejo respiratorio

Antecedentes

Algunos pacientes con DM2 sufren de importantes problemas respiratorios que pueden resultar
de una debilitacion muscular del diafragma, de los musculos abdominales e intercostales y en una
miotonia de estos musculos, conduciendo a una fuerza ventilatoria precaria y resultando en bajo
oxigeno en la sangre y niveles elevados de diéxido de carbono en la sangre.

Fatiga, somnolencia diurna excesiva (SDE o EDS del inglés excessive daytime sleepiness) e
insuficiencia respiratoria pueden ocurrir en DM2, reduciendo la calidad de vida de manera
significativa. Es posible que sus causas se superpongan, pero algunas fuentes creen que la fatiga
y SDE en DM2 se deben mayormente al involucramiento del sistema nervioso central y que la
insuficiencia respiratoria se debe principalmente a la debilidad de la musculatura respiratoria.
Ahora bien, es posible que el flujo insuficiente de aire durante el sueno pueda contribuir al sueno
interrumpido y a una fatiga diurna excesiva.

La debilidad de los musculos inspiratorios y espiratorios reduce la efectividad de la tos e impide

la eliminacion de secreciones, llevando a un riesgo aumentado de infecciones pulmonares y de
aspiracién de material hacia los pulmones. La debilidad de los musculos de la deglucion puede
sumarse al riesgo de aspiracion de comida y bebida, saliva, secreciones nasales y fluidos estomacales.

La anestesia general y los medicamentos intravenosos para el dolor, especialmente opiaceos, causan
a menudo insuficiencia respiratoria en pacientes previamente estables clinicamente, destacando la necesidad
de un manejo perioperatorio concienzudo de los pacientes con DM2 (consulte Cirugia y anestesia).

Recomendaciones

Monitorice al inicio y posteriormente cada dos anos.

Qué buscar:

a. Tos no productiva, infecciones pulmonares recurrentes, un valor de capacidad vital forzada de
menos de 50% de los valores normales previstos o PIM menor que 60; si presenta alguna de
estas caracteristicas, evalle cada 6 meses o con mas frecuencia:

i. El historial de infecciones pectorales y su frecuencia

ii. Ritmo respiratorio, auscultacién, evaluacién de los movimientos de la pared toracica
y el reclutamiento de los musculos abdominales (como componentes minimos de un
examen pulmonar)

iii. Ortopnea, disnea, sueno precario, dolores de cabeza matinales, apnea, fatiga y
ronquidos

b. Sintomas de hipercapnia nocturna (somnolencia diurna, dolores de cabeza matinales,
dificultades de concentracién o atencion). Dificultades respiratorias en posicidn horizontal

Qué pruebas realizar:

a. Ronquidos prominentes, sueno nocturno interrumpido, valor de PIM y FVC en posicion erecta
y supina
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b. Comportamiento del sueno a través de un estudio para el sueno u otras pruebas respiratorias.
En general el margen para obtener un estudio de sueho en pacientes con DM2 deberia ser bajo

c. Capacidad de eliminacion y otras evaluaciones respiratorias antes de una cirugia; si es
necesario, la adaptacidon a ventilacién nocturna no invasiva o a dispositivos para ayudar a toser
también deberian ocurrir previo a una intervencion quirdrgica (consulte Cirugia y anestesia)

Como tratar:

a. Vacunas contra la influenza y neumonia si no hay contraindicaciones. Los pacientes que sufren
de infecciones respiratorias deberian ser tratados a la brevedad posible utilizando terapias
médicas estandares, ademas de asistencia con tos respiratoria y ventilacion mecanica (dentro
de lo necesario). Obtenga consultas a través de grupos de medicina para terapia respiratoria y
terapia pulmonar, si es necesario

b. Despeje de vias respiratorias y técnicas de reclutamiento de volumen pulmonar (e.g., apilamiento
de aire, compresiones abdominales, vest e insuflador/exuflador mecéanico) para pacientes con
DM2 que padecen de tos no productiva (con un flujo pico de tos de menos de 270 litros/minuto), y
durante infecciones pectorales y periodos perioperatorios (consulte Cirugia y anestesia)

c. Algunos pacientes progresan y llegan a necesitar apoyo ventilatorio nocturno y ventilacion de
tiempo completo. Informacidn referente a los criterios de ventilacién con presion positiva no
invasiva ha sido publicada previamente en el Taller de consenso respiratorio ENMC [European
Neuromuscular Centre] (2014-07-21)

d. Oxigeno suplementario con precaucion junto a la ventilacién no invasiva (consulte Cirugia y
anestesia)

e. Uso profilactico de dispositivos de alerta para emergencias médicas

Fig.2 Flujograma de recomendaciones de DM2 para atencion pulmonar

Diagnéstico

v

Evaluacion pulmonar (deteccion)
Vacunar contra la influenza y neumonia
Buscar sintomas cardiacos

}
v Y

Asintomatico Sintomatico

o Evaluar +/- 24 meses

« Sise planea cirugia, reevaluar ¢ ¢ ¢ ¢
capacidad de eliminacion, si es

necesario, posible adaptacion Tos ineficaz (<270 I/min) Insuficiencia respiratoria Infeccién respiratoria Ronquidos prominentes,
'L . 0,
a VNI o asistencia para [ tos « Técnicas de « Ventilacion con . Terapia médica estandar | M <600 FVC<50%
asistencia para la tos presion positiva no « Estudio de suefio

« Asistencia para la tos

(apilamiento de aire, invasiva utilizando rator
empuje abdominal, las pautas del Taller respiratoria
maquina para la tos) ENMC (2014 07 21) « Ventilacion mecénica
« (02) suplementario dentro de lo necesario
solo si es necesario « Derive a un grupo de

medicina pulmonar
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Sintomas graves

Control de dolor

Antecedentes

La distrofia mioténica tipo 2 a menudo es asociada con el dolor. En algunos casos, el dolor se origina
dentro de los musculos. En otros casos, el dolor se origina en las articulaciones, ligamentos o en la
columna. La debilidad muscular puede predisponer a las personas a cambios artriticos o tensién en
estas areas. Los sintomas comunes son dificultad para levantarse de una silla baja, levantarse del
piso o de una posicién en cuclillas o subir escaleras. Alcanzar o trabajar con los brazos por encima de
la cabeza también puede resultar dificil. Las personas con DM2 a menudo experimentan una fatiga
inusual con el ejercicio, lo que puede provocar dolores adicionales en el tejido conjuntivo o en las
articulaciones. El dolor muscular en el cuello, espalda, hombros, flexores de la cadera y parte superior
de las piernas puede ser un sintoma prominente y la gravedad del dolor puede fluctuar dia a dia.

El dolor afecta negativamente la vida psicosocial de los pacientes con DM2 y enfocarse en el dolor
puede empeorar los efectos negativos. Las estrategias de afrontamiento son importantes y los grupos
de apoyo pueden servir de ayuda.

Recomendaciones
Qué buscar:

a. Dolor muscular en el cuello, espalda, hombros, flexores de la cadera y parte superior de las
piernas

b. Dolor inducido por estatinas, que puede aparecer en DM2

Como tratar:

a. Medicamentos analgésicos convencionales (Ibuprofeno, etc.)

b. Opioides: evite si es posible. Si son implementados, deben ser utilizados en dosis bajas con un
estrecho seguimiento de efectos secundarios (consulte Cirugia y anestesia)

c. Otros remedios, como masajes, blogqueos nerviosos, calor/hielo o atencion quiropractica.
Algunos pacientes han informado de que los cannabinoides también ayudan a aliviar el dolor,
pero es necesario realizar mas investigaciones. (Jensen et al, 2008)
Derive a:

a. Fisioterapia o terapia ocupacional si el tratamiento convencional no es exitoso
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Sintomas graves

Debilidad del musculo esquelético y
rehabilitacion

Antecedentes

La debilidad del musculo esquelético y mialgia son algunas de las caracteristicas principales de DM2. La
debilidad, la cual estad asociada con un proceso distréfico, es bilateral y progresa a un ritmo relativamente
lento, de 1 a 3 por ciento al ano. Usualmente no existe afectacion de los musculos faciales y distales. La
debilidad inicial es en los musculos proximales de la cintura escapular y del cuello (flexores > extensores). Es
frecuente la debilidad muscular axial en DM2 y puede resultar en dolor lumbar.

Ocasionalmente puede haber ptosis leve. Puede producirse hipertrofia de la pantorrilla.

Algunos de los efectos tipicos de DM2 con comienzos en edad adulta pueden incluir:

e Dolores mialgicos, los cuales pueden ser la caracteristica clinica mas relevante durante las primeras
etapas y pueden afectar de manera severa el rendimiento laboral

e Debilidad de los flexores del cuello, causando dificultad para levantar la cabeza de una superficie
e Repercusiones en el empleo y las actividades cotidianas debido a la debilidad muscular proximal y
axial (e.g. subir escaleras, levantarse del suelo, etc.)
Recomendaciones
Qué buscar:
a. Dificultades con mialgia, movilidad, equilibrio y caidas
b. Impacto en las actividades cotidianas
c. Impacto en las actividades del hogar, escolares, laborales y comunitarias

d. Necesidad de dispositivos de ayuda o modificaciones en el hogar, o lugares escolares o laborales

Evaluar anualmente a través del médico de atencidn primaria o especialistas adecuados, incluyendo
fisioterapeutas, terapeutas ocupacionales, logopedas y patdlogos del lenguaje, nutricionistas y
dietistas, trabajadores sociales, profesionales de enfermeria, fisiatras y ortopedistas, para controlar las
caracteristicas mencionadas en los puntos anteriores.

Como tratar:
a. Ejercicios aerdbicos y de resistencia moderados o de baja intensidad, minimizando las actividades
sedentarias, dentro de lo posible. Obtenga una evaluacion cardiaca antes de comenzar una nueva
rutina de ejercicios

b. Ortesis, aparatos ortopédicos
c. Dispositivos para asistencia al caminar, como baston o andador
d. Modificaciones para el hogar segun sea necesario

Derive a:
a. Especialista de rehabilitacion apropiado para recomendaciones individuales
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Sintomas graves

Miotonia del musculo esquelético

Antecedentes

Es posible que la miotonia, contracciéon muscular sostenida y dificultad para relajar los musculos,

se encuentre ausente en algunos pacientes. Aunque no es el aspecto mas deshabilitante de la
enfermedad, la miotonia puede contribuir a la rigidez y dolor muscular, agarre prolongado de la mano,
dificultades para hablar y tragar, problemas gastrointestinales y puede estar asociada con el temblor
de manos.

El examen clinico de la miotonia puede limitarse principalmente a la percusién de los musculos
extensores de la muneca o de los musculos proximales de las extremidades. La miotonia eléctrica
también puede demostrarse mediante descargas anormales y espontdneas de las fibras musculares
observadas en una electromiografia de aguja (EMG) en los musculos proximales.

La miotonia asociada con DM2 comunmente empeora con el tiempo frio y se hace méas pronunciada
después del descanso. Su mejoria a través de la actividad muscular se conoce como fenémenos de
“calentamiento” La miotonia que se presenta en DM2 con comienzos en la adultez generalmente
declina a medida que la debilidad aumenta.

Los medicamentos que afectan los canales de iones pueden mejorar la miotonia, aunque es
importante sopesar su potencial para causar arritmias cardiacas frente a sus posibles beneficios.
Qué buscar:
a. Relajacion lenta después del agarre o percusion y dificultades relacionadas con actividades
cotidianas
Como tratar:
a. La mexiletina es una opcion para la miotonia, si se presenta y es inquietante para el paciente

i. Ya que la mexiletina es un antiarritmico, obtenga un electrocardiograma (ECG) previo a
su uso, y seguido de intervalos seriados (consulte Manejo cardiovascular)

ii. Indique al paciente que la mexiletina debe ser ingerida con alimentos para evitar
dispepsia y “sensaciones de mareo” pasajero. Los alimentos extienden la absorcién
y reducen el nivel maximo en la sangre, minimizando los efectos gastrointestinales
secundarios que pueden ocurrir con la mexiletina

10 Recomendaciones por consenso para el cuidado de adultos con distrofia miotonica tipo 2



Sintomas graves

Manejo ocular

Antecedentes

Las manifestaciones oculares principales y clinicamente relevantes en DM2 pueden incluir lo
siguiente: cataratas, ptosis palpebral y cierre incompleto de parpados, cambios retinianos y presién
intraocular baja.

Las discapacidades visuales en pacientes con DM2 a menudo son causadas por cataratas. Las
opacidades iridiscentes subcapsulares posteriores del cristalino son altamente sugestivas de DM2,
aungue no son un diagnéstico. Las cataratas en DM2 pueden progresar mas rapidamente que las
cataratas usuales y, por lo tanto, pacientes con DM2 pueden presentar cataratas que aparecen de
manera temprana. Las cataratas antes de los 55 afnos o un historial familiar de cataratas prematuras
sugieren un diagndéstico de DM2 en pacientes con sintomas musculares.

A través de una oftalmoscopia, las cataratas asociadas con DM no son especificas y aparecen como
opacidades de puntos (como lunares). A través de un examen con lampara de hendidura, presentan
una iridiscente apariencia multicolor y se ubican en la capsula posterior del cristalino. Las opacidades
iridiscentes subcapsulares posteriores del cristalino representan una fase inicial de formacion

de cataratas en DM. Solo son detectables a través de un examen con lampara de hendidura y se
encuentran por lo general en pacientes que no han desarrollado sintomas visuales.

El deslumbramiento y borrosidad de la vision se desarrolla a medida que las opacidades progresan
hacia cataratas estrelladas y eventualmente a cataratas maduras, las cuales pueden ser indistinguibles
de los tipos de cataratas mas comunes. Puede llevarse a cabo una cirugia en pacientes con DM2

para remover cataratas, pero es preferible el uso de anestesia local de modo que se puedan evitar
complicaciones asociadas con la anestesia general en dichos pacientes (consulte Cirugia y anestesia).

La ptosis palpebral bilateral no es una caracteristica frecuente en DM2.

Recomendaciones
Qué buscar:

a. Sintomas de cataratas y otras manifestaciones oculares en DM2. Advierta a los pacientes sobre
medidas de seguridad para ajustarse a cambios en los niveles de luz, precauciones para conducir
en el sol y en la noche relacionado con los efectos de las cataratas y como proteger la cornea,
especialmente si duermen con los ojos parcialmente abiertos debido a la debilidad de los
musculos para cerrar los parpados, blefaritis, problemas/infecciones de los parpados y conjuntivitis

Qué pruebas realizar:

a. Manifestaciones oculares de DM2 a través de un examen con lampara de hendidura como parte
de un examen ocular anual incluso en pacientes asintomaticos. Realice exdmenes oftalmologicos
frecuentes DESPUES de una cirugia de cataratas, ya que estas pueden ser recurrentes

b. Ptosis palpebral; si la ptosis se agrava e interfiere con la visidon, puede justificarse una
intervencion como “muletas” para parpados que pueden ser insertadas en anteojos. Intente
con muletas como remedio para la ptosis antes de considerar cirugia de parpados, debido a
los riesgos de la anestesia asi como debilidad del cierre ocular concomitante
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Derive a:

a.

Cirujano oftalmologo si las cataratas interfieren con la capacidad de satisfacer las necesidades
del diario vivir y cuando se indica la extirpacion quirdrgica del cristalino opaco con un
implantaciéon de lentes intraoculares. Asegure que el paciente con DM2 y el equipo quirargico
tengan claros los riesgos de la anestesia y que la eficacia a largo plazo y los efectos
secundarios de la cirugia sean examinados concienzudamente con el paciente, su familia 'y
otros proveedores de atencion médica (consulte Cirugia y anestesia)

Oftalmologo para un seguimiento regular relacionado con la debilidad del cierre de parpados.
Pueden considerarse lubricantes oftalmicos para ojos secos
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Sintomas graves

Manejo gastrointestinal

Antecedentes

Dentro de los problemas comunes se encuentran: disfagia, aspiracién, dolor abdominal e hinchazon,
especialmente después de las comidas, vaciado gastrico lento, reflujo gastroesofagico, estrenimiento,
diarrea y sintomas de “intestino irritable’ calculos biliares, dilatacidon del colon, lo cual puede resultar
en impactacion fecal, megacolon e incluso perforacién del intestino; e incontinencia anal.

La elevacion de GGT, la cual NO representa una expresion de enfermedad hepatica, es un hallazgo
comun y precoz. No obstante, la esteatosis hepatica y la colelitiasis también son hallazgos frecuentes
en DM2 y deben ser monitoreados concienzudamente.

Recomendaciones
Qué buscar:

a. Problemas para masticar o tragar, babeo, reflujo gastroesofagico, hinchazén, dolor abdominal,
frecuencia y caracteristicas de evacuaciones intestinales, diarrea e incontinencia fecal. Debe
elaborarse un historial minucioso para diferenciar disfagia orofaringea de disfagia esofagica.
La disfagia esofagica a veces causa dolor de pecho debido al reflujo acido estomacal

b. Pérdida o aumento involuntario de peso; disfonia o disfagia que puede indicar debilidad
del musculo faringeo; tos frecuente y bronconeumopatias recurrentes que pueden indicar
aspiracion; dolor abdominal en palpitaciones (generalmente o en el area de la vesicula); e
hinchazén abdominal durante exdmenes fisicos rutinarios

Si los sintomas persisten, derive a un gastroenterdlogo para que realice los exdmenes
correspondientes, los cuales pueden incluir: ALT, AST, GGT, ultrasonidos abdominales y, en algunos
casos, evaluaciones endoscépicas

Como tratar:
Tratamientos no farmacoldgicos para sintomas gastrointestinales:
a. Dieta alta en fibra (15 a 20 gramos diarios) para pacientes con diarrea o estrefimiento como

primera respuesta. La ingestion de fibra deberia ser aumentada y asimismo la ingesta de agua,
a excepcion de bebidas altas en cafeina y fructosa

b. Consulta de nutricidn para pacientes con disfagia, pérdida o aumento de peso, para evaluar la
adecuacioén nutritional

c. Derivacioén a terapia de disfagia, que incluye estrategias compensatorias y modificaciones
dietarias, para pacientes con disfagia orofaringea
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Posible tratamiento farmacoldgico para sintomas gastrointestinales:
a. Loperamida (Imodium) para la diarrea

b. Laxantes suaves (vea mas adelante) para el estrenimiento. Los aceites deben ser evitados. Si
un paciente no responde a las recomendaciones de primera o segunda linea que se encuentran
a continuacion, deberia considerarse la derivacion a un especialista gastrointestinal para
realizar una manometria anal

i. Recomendaciones de terapia de primera linea: polietilenglicol (Miralax), senna (Ex-Lax,
Senokot), docusate (Colace) o lactulosa (Cholac)

ii. Recomendaciones de terapia de segunda linea: bisacodilo (Dulcolax, Correctol),
lubiprostona (Amitiza) o linaclotida (Linzess)

iii. Metoclopramida (Reglan) puede ser usada para reducir los sintomas de gastroparesia,
pseudoobstruccién y reflujo géstrico. El uso a largo plazo no es recomendado ya que
esta droga puede causar discinesia tardia

iv. Si se encuentra sobrecrecimiento bacteriano en una prueba del aliento, un tratamiento
con antibioticos puede reducir la diarrea

c. Laalimentacion enteral (intubacion para alimentacion) puede ser necesaria en pacientes con
disfagia severa, por ejemplo, disfagia que causa pérdida de peso o neumonia recurrente

Recomiende a los pacientes con DM2 que sigan las pautas que aplican a la poblacidén general para los
examenes de cancer de colon.
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Sintomas graves

Manejo neuropsiquiatrico

Antecedentes

Deficiencias cognitivas especificas pueden ser vistas en DM2, pero se estima que son mas leves que aquellas
vistas en DM1. Ademas de la primera alteracion en la funcion cerebral que se piensa es causada por la
mutacién genética de DM2, es posible que existan contribuciones de patrones en trastornos del sueno o
anomalias hormonales u otras anomalias sistémicas vistas en el trastorno. Sintomas de depresidén también
pueden presentarse en DM2 y pueden aumentar a medida que la enfermedad progresa.

En DM2, anomalias cognitivas y de comportamiento pueden involucrar déficits de inteligencia, funcién ejecutiva,
construccion visoespacial, capacidad aritmética y de atencidn, aunque el alcance y el grado de implicacién

varian entre pacientes. La falta de funcién ejecutiva puede conducir a una gran dificultad en la planificacion
y organizacion de su vida, afectando areas como el pago de cuentas, mantener citas y organizar horarios.

En pacientes con DM2 se ha encontrado un flujo sanguineo reducido en el I6bulo frontal y temporal

del cerebro, volimen cerebral reducido en comparacién con los controles de la misma edad y cambios
ubicuos en la sustancia blanca cerebral, aunque su relacién con anomalias cognitivas y de comportamiento
no esta clara. Ademas, los estudios han mostrado un patron Unico y anormal de expresion de la isoforma
de tau en cerebros humanos afectados por DM2.

Los aspectos cognitivos y de personalidad de DM2 se mantienen relativamente sin caracterizacion, pero
pueden tener un impacto significativo en la calidad de vida para el paciente y su familia.

Recomendaciones
Qué buscar:

a. Dificultad para organizar y planificar, apatia y depresién

Qué pruebas realizar:

a. Salud mental del paciente a través de informacidon de personas cercanas y familiares permitida por
los reglamentos de privacidad, ya que los pacientes con DM2 pueden tener poca perspectiva acerca
de su cognicion y comportamiento

b. Problemas psiquiatricos o conductuales y cambios cognitivos como parte del examen anual del
paciente. Se recomienda una evaluacion neuropsicoldgica basal, con pruebas adicionales dictadas
por el curso clinico del paciente

Como tratar:
a. Psicoestimulantes pueden ser considerados si la apatia estd asociada con un nivel discapacitante
de fatiga o somnolencia excesiva durante el dia (consulte Somnolencia diurna excesiva)

b. Medicamentos antidepresivos (examen cardiaco antes de comenzar el tratamiento, incluido un ECG
de 12 derivaciones)

Derive a:

a. Un profesional de salud mental (psicélogo o psiquiatra) cuando la impresion de diagndstico incluye
anomalias psiquiatricas o de comportamiento, si es factible, para un posible tratamiento como
medicamentos, apoyo de parejas o familiar o terapia cognitivo-conductual
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Sintomas graves

Somnolencia diurna excesiva

Antecedentes

La somnolencia diurna excesiva (SDE), aunque es una caracteristica comun en DM1, es rara en DM2 pero puede
ser un sintoma que altera la vida. La fatiga generalizada es relativamente comun en DM2 y puede tener graves
consecuencias discapacitantes. Causa que los pacientes duerman con frecuencia y de manera impredecible a lo
largo del dia, aun cuando la duracidon del sueno nocturno ha sido normal o mayor que lo normal.

Fatiga y SDE en DM2 puede resultar de uno o mas distintos mecanismos, incluyendo anomalias conductuales,
con un horario de sueno erratico y poca higiene del sueno; la debilidad del musculo ventilatorio que resulta
en hipoventilacion relacionada con el sueno y un suefno no restaurativo; obstruccién de las vias respiratorias
debido a debilidad faringea y apnea obstructiva del sueno; hipoventilacién alveolar causada por el sistema
nervioso central (CNS); e hipersomnia causada por el sistema nervioso central debido a mecanismos de

despertar alterados. Su respuesta positiva al medicamento psicoestimulante modafinil (Provigil) en algunos
estudios, sugiere a algunos expertos que el despertar alterado puede ser la causa mas comun de SDE en DM2.

Recomendaciones

Qué buscar:

a. Consumo de alcohol y cafeina, medicamentos y habitos de sueno y su posible contribucion a
fatiga y SDE. Si se sospecha que los malos habitos de sueno, consumo de alcohol o cafeina
o efectos secundarios de medicamentos son causas de fatiga o SDE, estos factores deben ser
abordados dentro de lo posible

Queé pruebas realizar:

a. SDE através de la escala de somnolencia de Epworth o alguna escala o cuestionario similar como
por ejemplo las preguntas en el Manual de MDF; prescriba una polisomnografia si es necesario

b. Fatiga, a través de la escala de intensidad de fatiga de Krupp, etc.

c. Sintomas respiratorios, apnea del sueno e hipersomnia central durante una evaluacién del sueno
para detectar fatiga y SDE. Debilidad muscular respiratoria que contribuye a SDE en pacientes con
DM2 (consulte Manejo respiratorio)

Como tratar:

a. Ventilacién con presion positiva no invasiva si se cree que la somnolencia de un paciente con
DM2 esta relacionada con una hipoventilacion diurna o nocturna o apnea del suefno. Los pacientes
deberian ser derivados a un neumélogo con experiencia en enfermedades neuromusculares para
gue determine si la ventilacion asistida es necesaria (consulte consideraciones Respiratorias)

b. Terapia estimulante con el psicoestimulante modafinil puede ser considerada si se sospecha la
presencia de hipersomnia central

Derive a:

a. Terapia cognitivo-conductual (TCC) o entrenamiento personalizado para reducir la fatiga o
somnolencia

b. Especialista del sueno y/o neumdlogo para pacientes aquejados con fatiga o SDE o que obtienen
un puntaje positivo en la escala de ESS u otras escalas de somnolencia
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Sintomas graves

Endocrino y metabdlico

Antecedentes

La investigacion indica que las anomalias endocrinas y metabodlicas son una caracteristica de DM2,
sin embargo, los datos clinicos se limitan a un nimero minimo de estudios con pequenas muestras
o informes de casos clinicos. Para detalles sobre los estudios citados a continuacidn, consulte las
referencias bibliograficas del apéndice 2

Resistencia a la insulina. Similar al caso de los pacientes que padecen de DM1, la investigacion del
receptor de la insulina en biopsias de musculo esquelético indica un empalme incorrecto del receptor
de insulina en pacientes con DM2. Otros estudios de datos clinicos describen la resistencia a la
insulina en DM2. Los pacientes que sufren de DM2 tienen altas probabilidades de tener la misma
frecuencia de diabetes tipo 1 o tipo 2 en comparacién con la poblacién general de la misma edad, no
obstante, se necesitan mas estudios para establecer la exactitud de esta impresion.

Eje hipotalamo-hipofisario (funcion tiroidea, suprarrenal y gonadal). Los datos que evaluan la funcion
del eje hipotalamo-hipofisario son escasos en pacientes con DM2, pero similar a DM1, DM2 puede
conducir a alteraciones en la regulacién de niveles hormonales tiroideos, suprarrenales y gonadales.
Algunos estudios describen hipogonadismo en pacientes con DM2 y algunos datos del Registro
Nacional para Distrofia Miotdnica (National Registry for Myotonic Dystrophy (DM)) y Distrofia
Facioescapulohumeral (Facioscapulohumeral Dystrophy (FSHD)) indican problemas con la funcion
sexual en un 17.0% de 84 pacientes de sexo masculino con DM2 y un 4.3% de 128 pacientes de sexo
femenino con DM2 y un 2.5% de 591 pacientes de sexo femenino con DM1 en el Registro Nacional
para Distrofia Miotonica y Distrofia Facioescapulohumeral.

El hipotiroidismo exacerba DM2. Un estudio indica que las manifestaciones y el diagndstico de DM2
pueden ser enmascarados por el hipotiroidismo y enfatiza la importancia de un monitoreo seriado de la
funcion del tiroides en pacientes con un diagnostico establecido de DM2 o en pacientes con posibilidades
de padecer DM2. Los profesionales clinicos deberian monitorear de cerca a pacientes con DM2 para
detectar sintomas que sugieran una exacerbacion de sintomas musculares (i.e., niveles fluctuantes de
dolor y fatiga, debilidad muscular y rigidez muscular irregular) y obtener una evaluacion en detalle de la
funcion tiroidea. Pacientes que presenten algunos de los sintomas de hipotiroidismo deberian ademas ser
evaluados para detectar otros sintomas y para obtener detalles sobre el historial familiar de DM2.

Los embarazos pueden exacerbar DM2. Algunos reportes indican que el embarazo puede exacerbar
o0 enmascarar el comienzo de la miotonia y causar un aumento de dolor en DM2. Una mayor
investigacion es necesaria para confirmar estas observaciones. Seria de utilidad determinar si los
cambios hormonales relacionados con el embarazo tienen un papel influyente en la regulacion del
empalme anormal en el musculo esquelético asociado con el desarrollo de miotonia y debilidad
tanto en DM2 como en DM1. Ademas, se necesitan otros estudios para determinar si las mujeres con
DM2 sufren de menstruaciones irregulares o mas dolorosas similares a DM1 y relativamente mas
abundantes que la poblacidon general.

Elevacion de las enzimas hepaticas. Similar a DM1, la evidencia indica que la elevacion de las
enzimas hepaticas, especialmente gamma glutamil transferasa, ocurre en muchos pacientes con DM2.
Estas alteraciones por lo general no son progresivas. Se desconoce si representan un efecto primario
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de DM2 en la células hepaticas o si son consecuencia de alteraciones metabdlicas, estasis biliar o
higado graso. Es probable que la resistencia a la insulina sea el factor contribuyente principal a las
observaciones de higado graso e hiperlipidemias, aunque mayores estudios son necesarios. La estasis
biliar no ha sido estudiada en profundidad pero puede estar relacionada con miotonia de musculo liso,
debilidad o alteraciones en la circulacion enterohepética.

Alteraciones cutaneas. Los desequilibrios hormonales o los problemas subyacentes de la piel y los
foliculos pilosos pueden contribuir a alopecia y otras afecciones cutaneas en pacientes con DM2,
como nevus displasico y dermatitis seborreica.

Recomendaciones
Qué buscar:

a. Menstruaciones irregulares o mas dolorosas en pacientes de sexo femenino con DM2 y derive
a un especialista obstetra segun corresponda. Evalue una posible exacerbacién de sintomas
durante el embarazo

b. Historial reproductivo, fertilidad/infertilidad y planificacion familiar en pacientes de sexo masculino
y femenino con DMZ2; derive a asesoria genética u otros especialistas segun lo indicado

c. Senales o sintomas de hipotiroidismo/hipertiroidismo

Qué pruebas realizar:

a. Niveles de enzimas hepaticas y bilirrubina al inicio y después anualmente. La elevacion crdnica
de las enzimas hepaticas suele observarse en pacientes con DM y no indica automaticamente
la necesidad de una biopsia hepatica

b. Disfuncién tiroidea en pacientes con DM2; medir la hormona estimulante del tiroides (TSH) y los
niveles deT4 libres al inicio y cada tres anos. Un monitoreo con mayor frecuencia es necesario si
se sospecha de disfuncion tiroidea. Haga un andlisis de anticuerpos tiroideos (TPO)

c. Hiperlipidemia a través de exdmenes de niveles de lipidos séricos al inicio y cada tres anos,
pruebas con mayor frecuencia si se desarrolla hiperlipidemia.Ya que el impacto de estatinas
en la salud de pacientes con DM2 es incierto, el equipo clinico deberia monitorear los impactos
relacionados con los musculos de manera concienzuda si se utilizan estos medicamentos
para reducir lipidos, y los niveles de lipidos mas elevados pueden tolerarse sin estatinas si es
necesario

d. Hormonas sexuales en las mujeres, niveles de glucosa , HbA1c, PTH, vitamina D

Como tratar:

a. Cambios en el estilo de vida relacionados con alimentacién y ejercicios y uso apropiado
de medicamentos para normalizar la glucosa en la sangre y los niveles de insulina para el
tratamiento de resistencia a la insulina. Los médicos que tratan a pacientes con DM2 deberian
seguir los criterios de la Asociacion Americana de la Diabetes (ADA, por sus siglas en inglés) en
http://www.diabetes. org para encontrar informacion respecto a pruebas orales de tolerancia a la
glucosa, y solicitar mediciones anuales de HbA1c y glucosa plasmatica en ayunas

b. Estatinas si es necesario debido a un riesgo cardiovascular aumentado. Estricto monitoreo de
sintomas clinicos con un CK completado al inicio. Comience con una dosis baja y eleve solo si el
paciente es capaz de tolerar
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Sintomas graves

Cirugia y anestesia

Antecedentes

Aunque una mayor incidencia de reacciones adversas a los medicamentos utilizados para la anestesia

y la analgesia ha sido reportada para DM1 (alrededor de un 8%), no esta claro aun si ocurren riesgos

similares en pacientes con DM2. Sin embargo, dada esta incertidumbre y las posibles complicaciones

de gravedad reportadas en algunos pacientes con DM2, aconsejamos que se adopten pautas para la
anestesia similares a aquellas sugeridas para DM1.

Para procedimientos que requieren anestesia, consulte las Recomendaciones para el Manejo de la
Anestesia en los Pacientes con Distrofia Miotdnica en https://- www.myotonic.org/anestesia. Los
riesgos de anestesia, como se detalla en las pautas para uso de anestesia de MDF mencionadas
anteriormente, resultan de efectos de DM que incluyen lo siguiente:

Defectos de conduccion cardiaca y arritmias posiblemente fatales
e Insuficiencia de ventilacion y mala proteccion de las vias respiratorias

e Dismotilidad gastrointestinal que con frecuencia resulta en pseudoobstruccion y puede llevar a
aspiracion

e Respuestas erraticas a succinilcolina (aunque DM2 no aumenta las reacciones de hipertermia
maligna, este medicamento no deberia ser usado en pacientes con DM2 debido al riesgo de
aumento de miotonia, espasmo masetero e hipercalemia)

e Sensibilidad prolongada e intensificada a sedativos y analgésicos, resultando en serias
complicaciones durante el periodo postanestésico. El riesgo de aspiracion y de otras
complicaciones post anestesia, incluyendo apnea retardada e insuficiencia respiratoria, se ve
aumentado debido a los siguientes efectos inducidos por drogas:

a. Reduccién en el nivel de consciencia
b. Debilidad ventilatoria exagerada
c. Disfuncion faringea con una reduccion en la proteccion de las vias respiratorias

d. Dismotilidad gastrointestinal y una posible pseudoobstruccion
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Recomendaciones

Para mayor informacién acerca de procedimientos que requieren de anestesia, consulte
Recomendaciones para el Manejo de la Anestesia en los Pacientes con Distrofia Miotonica de MDF en
https://- www.myotonic.org/anestesia.

1. Monitorice durante la anestesia para verificar que no se susciten respuestas e interacciones
adversas en el sistema cardiaco, respiratorio, musculoesquelético y nervioso central antes,
durante o posterior a la cirugia

2. Monitorice posterior a la anestesia para verificar que no se susciten eventos adversos de gravedad
incluso si los sintomas del paciente con DM2 son leves (por lo menos 24 horas)

3. Monitorice con atencién las anomalias cognitivas y conductuales preoperatoriamente (si es
posible); estas manifestaciones sumadas a la hipersomnia y privacion de sueho preoperatoria,
pueden complicar el cuidado posoperatorio inmediato del paciente y la recuperacién a largo plazo

4. Nota: la mayoria de las complicaciones mas graves ocurren en el periodo postanestésico
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Consideraciones suplementales

Diagndstico

Antecedentes

Hacer un diagndstico de distrofia miotdnica tipo 2 (DM2) no es dificil, por lo general, si se sospecha de
este trastorno. No obstante, el trayecto hacia el diagndstico es frecuentemente complicado debido al
amplio rango de sistemas involucrados, el numero de distintos profesionales médicos que se consultan
y la amplia variabilidad de gravedad de los signos y sintomas de la enfermedad. Puede llevar muchos
anos para que un paciente reciba un diagndstico correcto de DM2.

Si se sospecha de DM2, un diagnoéstico definitivo puede realizarse a través de una prueba genética
utilizando ADN preparado de leucocitos de sangre periférica que muestra el nimero de repeticiones
CCTG anormalmente expandidas en el gen CNBP que contiene la mutacién para DM2. Cabe destacar
gue hasta la fecha no se han establecido correlaciones de genotipos-fenotipos. En general, las longitudes
de las repeticiones de menos de 28 son consideradas normales, mientras que las repeticiones mayores
qgue 75 y hasta 1,000 estan asociadas con sintomas clinicos, aunque con frecuencia de gran variabilidad.
El impacto de las repeticiones en el rango entre 28 y 75 en el ADN leucocitario sigue sin estar claro

y constituye una zona gris, o area ambigua. Dada la heterogeneidad de los tejidos y la inestabilidad
somatica de las repeticiones mutantes, no puede excluirse una repercusion en los sintomas clinicos y la
presentacion. La medicion de las repeticiones de DM2 con métodos mas precisos en el futuro, incluidos
tejidos distintos de la sangre, y/o estudios de segregacion en la familia seran valiosos para abordar el
papel de las expansiones de repeticiones de la zona gris.

Aunque muchas de las siguientes caracteristicas también son verdaderas, el diagndstico de DM2 deberia
ser sospechado en cualquier paciente que presente dos de los criterios a continuacion:

Altamente sugestivo:

e Dolores mialgicos persistentes, en particular en caso de aparicion familiar
e Miotonia de percusién proximal en el trapecio durante el examen clinico
e Debilidad de los musculos flexores proximales de la cadera y del cuello

e Miotonia clinica o “rigidez” de los musculos

e Miotonia o aumento de la actividad de insercién en EMG

e (Cataratas preseniles, especialmente de tipo policromatico

e Bloqueo cardiaco de primer grado o arritmias cardiacas

De apoyo:

e Sindrome del intestino irritable (Sll) o enzimas hepaticas elevadas
e (Cdlculos biliares a temprana edad

e Aumento de la amplitud media MUP en RF en una EMG

e Anormalidades de laboratorio: nivel aumentado de GGT, nivel reducido de IgM e IgG, nivel
aumentado de FSH en pacientes de sexo masculino. CK levemente elevado, colesterol elevado

e Hipogonadismo hipogonadotréfico
e Somnolencia diurna excesiva (SDE) y/o fatiga

e Reflejos bruscos
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Qué buscar:

a.

Los sintomas enumerados

Qué pruebas realizar:

a.

DM2 a través de pruebas genéticas con base en ADN como primera linea de investigacion
para cualquier paciente de quien se sospeche DM2. Si existe una clara sospecha clinica

de DM2, ya no se debe realizar una biopsia muscular como prueba de diagndstico. Los
pacientes con no mas de 75 CCTG en el intron 1 del gen CNBP en el cromosoma 3g21.3
pueden ser considerados como afectados por DM2. No estéa claro para los pacientes con
repeticiones en el rango 28 a 75 de la zona gris. La medicién de las repeticiones de DM2

en tejidos aparte de la sangre, y/o estudios de segregacion en la familia seran valiosos

para abordar una posible patogenicidad. Pueden ocurrir resultados negativos falsos de
pruebas genéticas, incluso dentro de una familia con un diagndstico de DM2 establecido. Se
recomienda la derivacidon a expertos

Hallazgos fisicos sospechosos de un diagnostico de DM2 a través de un examen fisico con
énfasis particular en evaluaciones neuromusculares, cardiovasculares y respiratorias y obtener
un historial familiar de tres generaciones

EMG para detectar carreras miotonicas/pseudomiotonicas

Biopsia muscular: a diferencia de DM1, en el que raramente se realiza una biopsia muscular
durante el establecimiento del diagndstico, en DM2 cerca de un 40% de los pacientes se
someten a una biopsia muscular antes de llegar a un diagnostico apropiado. El cuadro
histopatoldgico tipico de aumento de nucleos centralizados (>5) con aglomeraciones nucleares
picnéticas, pequenas fibras anguladas y aumento de la variabilidad del calibre de las fibras
con predominio de fibras atrofiadas tipo 2 (patron de denervacién) también debe indicar DM2
(CCTG) en un anélisis genético para la confirmaciéon del diagndstico. Este no es necesario si el
paciente tiene un diagndstico genético o sintomas clinicos y un familiar de primer grado con
una confirmacién genética

Derive a:

a.

Asesoria genética (consulte Asesoria genética) para pacientes que exhiben signos clinicos
indicadores de DM2 y para familiares en riesgo, para permitirles tomar una decision informada
acerca de si someterse a pruebas genéticas. Dichas pruebas deberian ser realizadas a través de
un laboratorio acreditado con experiencia en el diagndstico de DM2 (consulte http://myotonic.
org/ support-care). Las personas identificadas deberian recibir asesoria genética (consulte
Asesoria genética) para discutir su riesgo de transmision de DM2

Especialista de enfermedades neuromusculares, probablemente un neurélogo o genetista
clinico con especial interés en enfermedades neuromusculares hereditarias, quien pueda
facilitar una evaluacion primaria integral del paciente, priorizando las derivaciones adicionales
con sintomas especificos y proporcionando un manejo clinico continuado para la condicién
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Consideraciones suplementales

Asesoria genética

Antecedentes

DM2 es causado por la expansiéon de una secuencia de repeticiéon de CCTG inestable en el intron 1 del
gen CNBP en el cromosoma 3g21.3.

El niumero normal de repeticiones de CCTG en esta regién es menor que 28. Los numeros de
repeticiones mayores que 75 pueden considerarse como diagndstico de DM2.

Aunque las pruebas de ADN para detectar DM2 se encuentran ampliamente disponibles, existen
muchos posibles escollos al interpretar los resultados para el paciente y su familia, haciendo que la
asesoria genética sea un util aspecto del proceso de diagndstico.

Un diagnostico de DM2 en una persona de una familia tiene repercusiones para los otros miembros
de la familia, suscitando preguntas sobre si la persona afectada deberia informar a los familiares que
no presentan sintomas y de ser asi, si aquellos familiares deberian someterse a pruebas de deteccion.
El diagnostico de DM2 en una persona presintomatica puede tener implicaciones significativas para
el monitoreo de la salud y la planificacién familiar, pero puede ademas plantear la posibilidad de
dificultad para obtener cobertura de seguro o enfrentarse a prejuicios en el lugar de trabajo.

Recomendaciones

1. Considere una derivacién de pacientes con DM2 a servicios de asesoria genética o a un neurologo
experto en DM2, aun si el paciente no desea tener hijos

2. Revise el pedigri anualmente. La asesoria genética deberia repetirse cuando nueva informacion o
circunstancias cambian los riesgos para los familiares

3. Ayude a los portadores de mutaciones a informar a sus parientes cercanos sobre la posibilidad de
que ellos también hayan heredado los riesgos y repercusiones de DM2, incluso si ellos o sus hijos
no presentan sintomas en la actualidad
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Consideraciones suplementales

Manejo obstétrico y del embarazo

Antecedentes
Los efectos de DM2 en los musculos tanto lisos como estriados pueden complicar el embarazo, la
labor y el parto.

Un diagndstico genético preimplantacional y prenatal pueden permitir la interrupciéon de un embarazo
o una implantacion selectiva de embriones no afectados.

Recomendaciones
Qué buscar:
a. Un historial reproductivo del paciente y un historial personal y familiar relacionado con DM2,
incluyendo sintomas actuales de DM2
Qué pruebas realizar:

a. Un diagndstico genético preimplantacional para determinar si el embrion se encuentra
afectado o un diagnodstico prenatal genético para determinar si la expansion genética de DM2
se encuentra en el feto

Derive a:

a. Servicios de asesoria genética y servicios de planificacién familiar
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Las recomendaciones por consenso para el cuidado de adultos con distrofia miotdnica tipo 2 fue creado

por un grupo de 15 profesionales clinicos internacionales expertos en el cuidado y tratamiento de personas
gue viven con distrofia miotdnica tipo 2. Vea a continuacion la lista de dichos profesionales. Nota: tanto los

nombres de los profesionales como de las instituciones se han dejado intactos y sin traduccidon. Asimismo,
los titulos de materiales y sus fechas de publicacion se han mantenido en su idioma original.
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Este documento ha sido elaborado utilizando principalmente las siguientes siete fuentes:

e Myotonic. Myotonic Toolkit. April 15, 2015 (Toolkit, 2015)
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La Fundacion Distrofia Miotonica (MDF) diseno e inicié un proceso por consenso y proporciono la
coordinacion del proyecto, ademas de los servicios para la preparacion de documentos.
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