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DISTROFIA MUSCULARÅ CONGENITALÅ
Considera¡ii pe marginea unui caz

REZUMAT
Distrofia muscularå congenitalå (DMC) este o afec¡iune muscularå cu debut de la na¿tere, ce evolueazå cu hipotonie. Complica¡iile
DMC sunt: insuficien¡a respiratorie, tulburåri de alimenta¡ie, contracturi musculare, etc. Este prezent cazul unui sugar în vârstå de 10
luni, la care diagnosticul s-a stabilit pornind de la hipercapnia secundarå hipoventila¡iei.
Cuvinte cheie: Distrofie muscularå congenitalå; hipercapnie; ventila¡ie mecanicå

ABSTRACT
Congenital muscular dystrophy. Case report

Congenital muscular dystrophy is a muscular disease, with neonatal onset of hypotonia. DMC complications are: respiratory failure,
feeding dificulties, muscular contractures. We report a case of a boy, 10 months old, with DMC, diagnosis established by presence
of hypercapnia, due to hypoventilation.
Key words: Congenital muscular dystrophy; hypercapnia; mechanical ventilation

CAZ CLINIC

NMV de sex masculin, în vârstå de 10 luni, din

Sibiu, se prezintå de urgen¡å (martie 2005) în Clinica

Pediatrie Sibiu pentru: tuse, secre¡ii orofaringiene tre-

nante, respira¡ie dificilå.

Antecedente familiale ¿i personale fiziologice: sufe-

rin¡å hipoxic-ischemicå neonatalå.

Antecedente personale patologice: o internare la

21/2 luni cu diagnostic: traheobron¿itå trenantå, reflux

gastro-esofagian, sindrom Pierre-Robin, distrofie gra-

dul I, sindrom hipoton (sechelar suferin¡ei hipoxic-

ischemice perinatale), anemie; o internare la 3 luni

(acela¿i diagnostic).

Istoricul bolii: simptomatologia pare så debuteze

cu câteva zile înaintea internårii.

Examen clinic: stare generalå alteratå, greutatea

= 5000 g, tegumente palide, ¡esutul subcutanat slab

reprezentat; facies cu tråsåturi de sindrom Pierre-

Robin; sindrom func¡ional respirator tradus prin tiraj

intercostal; hipotonia membrelor.

Investiga¡ii de laborator ¿i paraclinice efectuate:

NL = 12.400/mm3; granulocite = 87,4%;  limfocite =

10,3%; monocite = 2,4%; Hb = 8,3 g/dl; Ht = 27,5%;

nr. trombocite = 380.000 mm3; proteina C reactivå =

40 mg/l; glicemie = 65 mg/%; TGO = 25 u/l ; TGP =

23 u/l; uree sanguinå = 31 mg/%; creatininå = 0,80

mg%; electroforeza proteinelor = albumine 64,50%;

alfa1 2,22%; alfa2 8,81%; gamma 12,72%; A/G = 1,81;

proteine totale = 5,6 g‰; procalcitoninå = 0,5 ng/ml

(VN < 0,5); uroculturå = sterilå; secre¡ii laringo-traheale

= culturi sterile; hemoculturå = Serratia marcescens;

LCR [lichid clar, incolor, reac¡ia Pandy negativå,

elemente 7, albumine 0,33 g‰, glicorahie 0,71 g‰,

culturi sterile] ASTRUP (sânge venos): pH [7,09;

pCO2 = 140 mmHg; pO2 = 62 mmHg; HCO3 = 44,8

mmol; BE = – 17 mmol/l; Na+ = 137 mmol/l; K+ = 4,5

mmol/l; Ca++ = 0,94 mmol/l; Cl– = 99 mmol/l;

radiografie cardiopulmonarå: opacitate timicå discret

måritå, hiluri mårite de volum, focare de bronho-

alveolitå diseminate; Ecografie abdominalå: rela¡ii nor-

male; Ecografie cardiacå: DSA; stenozå mitralå gradul

I; lichid pericardic 5 mm; func¡ia cardiacå se men¡ine

normalå; Ecografie transfontanelarå: dilatarea ventricu-

lilor laterali ¿i a ventriculului III; parenchim cerebral

mai hipoecogen; Examen oftalmologic = rela¡ii nor-

male.

Concluzii de etapå: Pneumonie. ARDS; Hiper-

capnie; Bacteriemie cu S. marcescens; Sindrom Pierre-

Robin; EHINN (encefalopatie hipoxic-ischemicå neo-

natalå).

Tratament: reechilibrare hidro-electroliticå ¿i acido-

bazicå; antibioterapie (conform antibiogramei); oxi-

genoterapie/ventila¡ie mecanicå prelungitå (hiper-

capnie cu men¡inerea unui pH > 7,20); tonicardiac;

diuretic; corticoizi; albuminå; antitermice.

Discu¡ii: Ceea ce atrage aten¡ia în aces caz sunt:

tulburårile echilibrului acido-bazic (hipercapnia

severå, pCO2 140 mmHg; acidozå respiratorie severå

pH 7,09; valori crescute ale HCO3 = 42,3 mmol/l).
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Clinic: perioade frecvente de bradipnee severå/

apnee, corelate cu valorile crescute ale pCO2 (ame-

liorarea clinico-biologicå doar prin ventila¡ie meca-

nicå).

La caz, de¿i era constituitå boala pulmonarå care

så producå insuficien¡a respiratorie de tip II, au exis-

tat motive pentru care s-au cerut investiga¡ii supli-

mentare.

Astfel, LDH = 529 u/l (VN = 120-300 u/l); CPK

= 800 ui; consult neurologic (la 2 luni de la internare)

atitudine în opistotonus, postura în flexie a membrelor

superioare; ROT prezente; retrac¡ii tendinoase; hiper-

tonie muscularå; EEG: traseu delta polimorf, normo-

voltat; traseu iritativ; EMG: traseu miogen pe mu¿-

chii stria¡i, cu amplitudine micå ¿i aspect interferen¡ial,

rare poten¡iale de fibrila¡ie.

În evolu¡ie, prezintå hipertonie muscularå, defor-

måri scheletale, artrogripozå, tulburåri de alimenta¡ie,

tulburåri de ventila¡ie (hipoventila¡ie), episoade frec-

vente de hipertermie (moderatå). Se accentueazå dis-

trofia, anemia.

În aceastå etapå, se impune diagnosticul de distro-

fie muscularå congenitalå/miopatie congenitalå, exclu-

zând celelalte posibilitå¡i etiologice care evolueazå cu

valori crescute ale CPK ¿i EMG cu traseu miogen ca:

polimiozita, paralizia periodicå, miopatiile metabolice,

sindroamele miastenice. Pentru ambele entitå¡i pledea-

zå debutul la vârstå micå (10 luni; posibil ca debutul

så se fi produs de la vârsta de 2 luni sau chiar de la

na¿tere – hipotonia prezentå de la na¿tere).

Pentru diagnosticul de DMC pledeazå: hipotonia

muscularå, ini¡ialå; spasticitatea progresivå; contrac-

tura muscularå; insuficien¡a respiratorie cu hipoventi-

la¡ie (nocturnå).

Absen¡a anomaliilor oftalmologice exclud tipurile

Fukuyama, finlandez ¿i Walker-Warburg, råmânând

în discu¡ie DMC purå.

Pentru diagnosticul de miopatie congenitalå ple-

deazå: hipotonia muscularå, ini¡ialå; spasticitatea pro-

gresivå; artrogripoza; malforma¡ia cardiacå; hiper-

termia malignå.

Comentarii: hipertermia malignå poate fi ea înså¿i

cauzå de cre¿tere a valorilor CPK, dar investiga¡ia de

laborator a fost solicitatå în absen¡a puseurilor hiper-

termice. Episoadele de hipertermie au evoluat ¿i în

absen¡a infec¡iei/inflama¡iei.

Pacientul a decedat la vârsta de 17 luni prin in-

suficien¡å respiratorie.

Biopsia muscularå relevå: arhitectura mu¿chiului

modificatå cu fascicule de fibre musculare striate atro-

fiate, dezorganizate de fibrozå compensatorie, marcatå

la nivelul intersti¡iului (endomisium), fårå fenomene

de regenerare; fibre musculare striate cu nuclei cu

dispozi¡ie perifericå normalå, cu diferite grade de

atrofie, pânå la marcatå, cu fibrozå endomisialå, fårå

fenomene evidente de necrozå sau de regenerare.

Diagnostic: DMC forma purå

De re¡inut pentru clinician: diagnosticul a fost suge-

rat de tulburårile de echilibru acido-bazic, respectiv

hipercapnia severå datoratå hipoventila¡iei (secundarå

distrofiei mu¿chilor respiratori ¿i, mai pu¡in, afectårii

pulmonare). Atât spasticitatea, cât mai ales hipotonia

ini¡ialå, au fost puse pe seama suferin¡ei hipoxic-is-

chemice neonatale, când, de fapt, hipotonia neonatalå

ar fi putut constitui suspiciune de miopatie încå de la

început.

DATE GENERALE

Distrofiile musculare congenitale sunt afec¡iuni

autozomal recesive, cu debut, uneori, de la na¿tere,

cu hipotonie proximalå severå. Contracturile muscu-

lare sunt frecvente ¿i anomaliile SNC pot fi prezente.

Biopsia muscularå eviden¡iazå o infiltra¡e conjuctivå

a endomisium-ului ¿i altera¡ii ale fibreloe musculare

(necrozå). În 1995, Tomé ¿i colab, stabilesc urmå-

toarea clasificare a DMC: DMC purå; DMC tip Fuku-

yama; DMC tip finlandez; DMC Walker-Warburg.

Ultimele 3 tipuri au multe caracteristici comune ¿i sunt

frecvent asociate termenului boalå mu¿chi-creier-ochi.

Fiziopatologia este dependentå de defectul genetic al

fiecårui tip de distrofie.

Boala mu¿chi-creier-ochi

3 tipuri de DMC sunt descrise sub aceastå titulaturå:

DMC Walker-Warburg, DMC tip finlandez ¿i DMC

tip Fukuyama. Suprapunerea între aceste afec¡iuni este

considerabilå: distrofie, lisencefalie ¿i anomalii ale

retinei.

DMC tip Fukuyama

Este cauzatå de o muta¡ie a cromozomului 9 de pe

gena pentru fukutin. Nou-nåscu¡ii sunt hipotoni,

retardul mental este sever, iar convulsiile sunt frec-

vente. Rareori copiii înva¡å så meargå; la vârsta de 10

ani sunt, de regulå, imobiliza¡i la pat, iar decesul se

produce înainte de vârsta de 20 de ani. Anomaliile

oculare sunt rare (miopie, atrofie de nerv optic).

DMC tip finlandez. Acest tip este prezent de la na¿-

tere, cu hipotonie severå, retard mental, convulsii; pe

måsurå ce boala progreseazå, se dezvoltå contracturile

musculare ¿i spasticitatea.

DMC Walker-Warburg

Hipotonie severå de la na¿tere; copiii afecta¡i mor,

de obicei, în primul an de via¡å. Macrocefalia/micro-
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cefalia pot fi prezente. Anomalii oculare: microftal-

mie, colobomå, buftalmie.

DMC forma purå (clasicå): cu expresie normalå a

laminin-alfa2 – evolu¡ia este moderatå ¿i non-progre-

sivå, majoritatea copiilor afecta¡i reu¿ind så meargå;

intelectul este normal; anomaliile oculare lipsesc; dece-

sul poate surveni prin insuficien¡å respiratorie; cu

deficit de expresie a laminin-alfa2 – cauzatå de o muta-

¡ie a cromozomului 6 de pe gena pentru laminin-alfa2;

hipotonia, contracturile sunt mai severe; mersul este

aproape imposibil; tråsåturi dismorfice: macrocefalie,

boltå palatinå ogivalå, anomalii ale articula¡iei mandi-

bulare; examenul oftalmologic este normal; cu deficit

de integrin-alfa7, este o formå descriså recent, cauzatå

de o muta¡ie pe cromozomul 12 gena pentru integrin-

alfa7; hipotonie ¿i slåbiciune proximalå; examenul

oftalmologic este normal; cu epidermolizå buloaså

familialå cauzatå de o muta¡ie în cromozomul 8 gena

pentru plectinå; slåbiciune muscularå lent progresivå;

vezicule cutanate datorate traumatismelor ¿i cåldurii;
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cu rigiditatea coloanei vertebrale: slåbiciunea muscu-

larå este lent progresivå sau non-progresivå; rigiditatea

coloanei vertebrale debuteazå dupå 3 ani.

Investiga¡ii de laborator ¿i paraclinice: Creatin

fosfokinaza (CPK) este u¿or spre moderat crescutå

(2-10 ori); RMN: în timpul Fukuyama/finlandez –

lisencefalie tip II cu polimicrogirie moderatå; hipo-

mielinizarea substan¡ei albe în 50% din cazuri; în

forma Walker-Warburg – cele mai severe anomalii

(± malforma¡ia Dandy-Walker); EMG – tip miogen;

Biopsia muscualrå cu distrofie muscularå, infiltrat

inflamator, regenerarea fibrelor musculare.

Tratament. Nu existå tratament specific.

Complica¡ii: Tulburåri de alimenta¡ie, insuficien¡å

respiratorie, convulsii, contracturi musculare.

Prognostic. Depinde de forma de DMC. În cazul

formelor severe de DMC Wallker-Warburg decesul

se produce în primul an de via¡å. În DMC purå fårå

deficit de laminin-alfa2 pacien¡ii au un ciclu de via¡å

relativ normal.


