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REZUMAT

Distrofia musculara congenitala (DMC) este o afectiune musculard cu debut de la nastere, ce evolueaza cu hipotonie. Complicatiile
DMC sunt: insuficienta respiratorie, tulburari de alimentatie, contracturi musculare, etc. Este prezent cazul unui sugar in varsta de 10
luni, la care diagnosticul s-a stabilit pornind de la hipercapnia secundara hipoventilatiei.

Cuvinte cheie: Distrofie muscularda congenitald; hipercapnie; ventilatie mecanica

—— ABSTRACT

Congenital muscular dystrophy. Case report

of hypercapnia, due to hypoventilation.

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
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CAZCLINIC

NMYV de sex masculin, in varstd de 10 luni, din
Sibiu, se prezintd de urgentd (martie 2005) 1n Clinica
Pediatrie Sibiu pentru: tuse, secretii orofaringiene tre-
nante, respiratie dificild.

Antecedente familiale §i personale fiziologice: sufe-
rintd hipoxic-ischemicd neonatala.

Antecedente personale patologice: o internare la
21/, luni cu diagnostic: traheobronsitd trenant3, reflux
gastro-esofagian, sindrom Pierre-Robin, distrofie gra-
dul I, sindrom hipoton (sechelar suferintei hipoxic-
ischemice perinatale), anemie; o internare la 3 luni
(acelasi diagnostic).

Istoricul bolii: simptomatologia pare sa debuteze
cu citeva zile inaintea interndrii.

Examen clinic: stare generald alteratd, greutatea
= 5000 g, tegumente palide, tesutul subcutanat slab
reprezentat; facies cu trasdturi de sindrom Pierre-
Robin; sindrom functional respirator tradus prin tiraj
intercostal; hipotonia membrelor.

Investigatii 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 mm?; proteina C reactivd =
40 mg/l; glicemie = 65 mg/%; TGO =25 u/l ; TGP =
23 u/l; uree sanguind = 31 mg/%; creatinind = 0,80
mg%; electroforeza proteinelor = albumine 64,50%;
alfa; 2,22%; alfay 8,81%; gamma 12,72%; A/G = 1,81;
proteine totale = 5,6 g%o; procalcitonind = 0,5 ng/ml

(VN <0,5); urocultura = sterild; secretii laringo-traheale
= culturi sterile; hemoculturd = Serratia marcescens;
LCR [lichid clar, incolor, reactia Pandy negativa,
elemente 7, albumine 0,33 g%o, glicorahie 0,71 g%o,
culturi sterile] ASTRUP (sange venos): pH [7,09;
pCO, = 140 mmHg; pO, = 62 mmHg; HCO3; = 44,8
mmol; BE = — 17 mmol/l; Nat = 137 mmol/l; K+ =4,5
mmol/l; Cat+ = 0,94 mmol/l; Cl- = 99 mmol/l;
radiografie cardiopulmonard: opacitate timicd discret
madritd, hiluri marite de volum, focare de bronho-
alveolitd diseminate; Ecografie abdominala: relatii nor-
male; Ecografie cardiacd: DSA; stenoza mitrald gradul
I; lichid pericardic 5 mm; functia cardiacd se mentine
normald; Ecografie transfontanelara: dilatarea ventricu-
lilor laterali si a ventriculului III; parenchim cerebral
mai hipoecogen; Examen oftalmologic = relatii nor-
male.

Concluzii de etapd: Pneumonie. ARDS; Hiper-
capnie; Bacteriemie cu S. marcescens; Sindrom Pierre-
Robin; EHINN (encefalopatie hipoxic-ischemica neo-
natald).

Tratament: reechilibrare hidro-electroliticd si acido-
bazicd; antibioterapie (conform antibiogramei); oxi-
genoterapie/ventilatie mecanica prelungitd (hiper-
capnie cu mentinerea unui pH > 7,20); tonicardiac;
diuretic; corticoizi; albumind; antitermice.

Discutii: Ceea ce atrage atentia in aces caz sunt:
tulburdrile echilibrului acido-bazic (hipercapnia
severd, pCO, 140 mmHg; acidoza respiratorie severd
pH 7,09; valori crescute ale HCO3 = 42,3 mmol/l).
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Clinic: perioade frecvente de bradipnee severd/
apnee, corelate cu valorile crescute ale pCO, (ame-
liorarea clinico-biologicd doar prin ventilatie meca-
nica).

La caz, desi era constituitd boala pulmonari care
sd produci insuficienta respiratorie de tip II, au exis-
tat motive pentru care s-au cerut investigatii supli-
mentare.

Astfel, LDH = 529 u/l (VN = 120-300 u/l); CPK
= 800 ui; consult neurologic (la 2 luni de la internare)
atitudine n opistotonus, postura in flexie a membrelor
superioare; ROT prezente; retractii tendinoase; hiper-
tonie musculard; EEG: traseu delta polimorf, normo-
voltat; traseu iritativ, EMG: traseu miogen pe mus-
chii striati, cu amplitudine mica si aspect interferential,
rare potentiale de fibrilatie.

In evolutie, prezinti hipertonie musculari, defor-
madri scheletale, artrogripozd, tulburdri de alimentatie,
tulburdri de ventilatie (hipoventilatie), episoade frec-
vente de hipertermie (moderatd). Se accentueaza dis-
trofia, anemia.

In aceasti etapi, se impune diagnosticul de distro-
fie musculara congenitald/miopatie congenitald, exclu-
valori crescute ale CPK si EMG cu traseu miogen ca:
polimiozita, paralizia periodicd, miopatiile metabolice,
sindroamele miastenice. Pentru ambele entitdti pledea-
z4 debutul la varstd mica (10 luni; posibil ca debutul
sd se fi produs de la varsta de 2 luni sau chiar de la
nastere — hipotonia prezentd de la nastere).

Pentru diagnosticul de DMC pledeazé: hipotonia
musculard, initiald; spasticitatea progresivd; contrac-
tura musculard; insuficienta respiratorie cu hipoventi-
latie (nocturnd).

Absenta anomaliilor oftalmologice exclud tipurile
Fukuyama, finlandez i Walker-Warburg, raméanand
in discutie DMC pura.

Pentru diagnosticul de miopatie congenitald ple-
deaza: hipotonia musculard, initiald; spasticitatea pro-
gresivd; artrogripoza; malformatia cardiacd; hiper-
termia maligna.

Comentarii: hipertermia maligna poate fi ea insdsi
cauzd de crestere a valorilor CPK, dar investigatia de
laborator a fost solicitatd in absenta puseurilor hiper-
termice. Episoadele de hipertermie au evoluat si in
absenta infectiei/inflamatiei.

Pacientul a decedat la vérsta de 17 luni prin in-
suficientd respiratorie.

Biopsia musculard relevd: arhitectura muschiului
modificata cu fascicule de fibre musculare striate atro-
fiate, dezorganizate de fibroza compensatorie, marcata
la nivelul interstitiului (endomisium), fird fenomene
de regenerare; fibre musculare striate cu nuclei cu
dispozitie perifericd normald, cu diferite grade de

atrofie, pand la marcatd, cu fibroza endomisiald, fara
fenomene evidente de necrozi sau de regenerare.

Diagnostic: DMC forma pura

De retinut pentru clinician: diagnosticul a fost suge-
rat de tulburdrile de echilibru acido-bazic, respectiv
hipercapnia severd datoratd hipoventilatiei (secundara
distrofiei muschilor respiratori si, mai putin, afectérii
pulmonare). Atat spasticitatea, cat mai ales hipotonia
initiald, au fost puse pe seama suferintei hipoxic-is-
chemice neonatale, cand, de fapt, hipotonia neonatald
ar fi putut constitui suspiciune de miopatie incad de la
inceput.

DATE GENERALE

Distrofiile musculare congenitale sunt afectiuni
autozomal recesive, cu debut, uneori, de la nastere,
cu hipotonie proximald severd. Contracturile muscu-
lare sunt frecvente si anomaliile SNC pot fi prezente.
Biopsia musculard evidentiaza o infiltrate conjuctiva
a endomisium-ului si alteratii ale fibreloe musculare
(necroza). in 1995, Tomé si colab, stabilesc urma-
toarea clasificare a DMC: DMC purd; DMC tip Fuku-
yama; DMC tip finlandez; DMC Walker-Warburg.
Ultimele 3 tipuri au multe caracteristici comune si sunt
frecvent asociate termenului boald muschi-creier-ochi.
Fiziopatologia este dependentd de defectul genetic al
fiecarui tip de distrofie.

Boala muschi-creier-ochi

3 tipuri de DMC sunt descrise sub aceasta titulatura:
DMC Walker-Warburg, DMC tip finlandez si DMC
tip Fukuyama. Suprapunerea intre aceste afectiuni este
considerabild: distrofie, lisencefalie si anomalii ale
retinei.

DMC tip Fukuyama

Este cauzatd de o mutatie a cromozomului 9 de pe
gena pentru fukutin. Nou-ndscutii sunt hipotoni,
retardul mental este sever, iar convulsiile sunt frec-
vente. Rareori copiii invatd sd meargd; la varsta de 10
ani sunt, de reguld, imobilizati la pat, iar decesul se
produce inainte de varsta de 20 de ani. Anomaliile
oculare sunt rare (miopie, atrofie de nerv optic).

DMC tip finlandez. Acest tip este prezent de la nas-
tere, cu hipotonie severa, retard mental, convulsii; pe
masurd ce boala progreseazd, se dezvoltd contracturile
musculare si spasticitatea.

DMC Walker-Warburg

Hipotonie severd de la nastere; copiii afectati mor,
de obicei, In primul an de viatd. Macrocefalia/micro-
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cefalia pot fi prezente. Anomalii oculare: microftal-
mie, coloboma, buftalmie.

DMC forma purd (clasicd): cu expresie normald a
laminin-alfa, — evolutia este moderatd si non-progre-
sivd, majoritatea copiilor afectati reusind sd meargs;
intelectul este normal; anomaliile oculare lipsesc; dece-
sul poate surveni prin insuficientd respiratorie; cu
deficit de expresie a laminin-alfa, — cauzatd de o muta-
tie a cromozomului 6 de pe gena pentru laminin-alfay;
hipotonia, contracturile sunt mai severe; mersul este
aproape imposibil; trasaturi dismorfice: macrocefalie,
boltd palatind ogivald, anomalii ale articulatiei mandi-
bulare; examenul oftalmologic este normal; cu deficit
de integrin-alfa;, este o formd descrisd recent, cauzata
de o mutatie pe cromozomul 12 gena pentru integrin-
alfa7; hipotonie si slibiciune proximald; examenul
oftalmologic este normal; cu epidermolizd buloasa
familiald cauzatd de o mutatie in cromozomul 8 gena
pentru plectind; slabiciune musculard lent progresiva;
vezicule cutanate datorate traumatismelor si céldurii;

BIBLIOGRAFIE

1. Goebel HH - Congenital myopaties at their molecular dawning.
Muscle Nerve, 2003, May, 527-548.

2. Griggs RC, Mendell JR, Miller RG — Congenital myopathies.
Evaluation and treatment on myopathies, 1995, 211-246.

3. Popescu V - Miopatii congenitale. In: Neurologie pediatrica, Teora,
2001, 1714-1720.

cu rigiditatea coloanei vertebrale: slabiciunea muscu-
lard este lent progresivd sau non-progresiva; rigiditatea
coloanei vertebrale debuteazd dupd 3 ani.
Investigatii de laborator si paraclinice: Creatin
fosfokinaza (CPK) este usor spre moderat crescutd
(2-10 ori); RMN: in timpul Fukuyama/finlandez —
lisencefalie tip II cu polimicrogirie moderatd; hipo-
mielinizarea substantei albe In 50% din cazuri; in
forma Walker-Warburg — cele mai severe anomalii
(x malformatia Dandy-Walker); EMG - tip miogen;
Biopsia muscualra cu distrofie musculard, infiltrat
inflamator, regenerarea fibrelor musculare.
Tratament. Nu existd tratament specific.
Complicatii: Tulburdri de alimentatie, insuficientd
respiratorie, convulsii, contracturi musculare.
Prognostic. Depinde de forma de DMC. In cazul
formelor severe de DMC Wallker-Warburg decesul
se produce in primul an de viati. In DMC puri fari
deficit de laminin-alfa, pacientii au un ciclu de viatd
relativ normal.



