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SUMMARY

Myotonic dystrophy is an unusual entity, which is
rarely associated with pregnancy due to the fact that
those people who are affected usually present with
genital atrophy and hypogonadism. It is a neuro-en-
docrine «inherit-degenerative» dystrophy, with do-
minant autosomic transmission. Its association with
pregnancy can lead to different problems. The myo-
tony often worsens and obstetric complications in-
crease; miscarriage, preterm delivery, hydrops feta-
lis, intrauterine death, difficulties in expulsion, intra
and post partum haemorrhage. Signs of fetal affecta-
tion during pregnancy are hydrops, hydramnios, a
reduction in fetal movements, and a slow fetal heart
rate. Familial antecedents, severe hypotony or respi-
ratory distress in the neonate are suggestive of the
congenital form of myotonic dystrophy. The conge-
nital form has a poor prognosis, and is more difficult
to diagnose. Today, molecular genetic techniques
allow to make both prenatal and an early neonatal
diagnosis.

INTRODUCCIÓN

La distrofia miotónica fue descrita en 1909 por
Steinert y es la distrofia muscular más frecuente en el
adulto1, con una incidencia de 13,5 por 100.000 naci-
dos vivos1. Afecta por igual a varones y mujeres. Se
trata de una miopatía hereditaria multisistémica que
cursa característicamente con miotonía y debilidad1,2.

DISCUSIÓN

La distrofia miotónica de Steinert es una enferme-
dad autosómica dominante por afección del cromo-

soma 19, sin que se hayan descrito casos asociados a
nuevas mutaciones3. Los pacientes con la enferme-
dad de Steinert muestran una región inestable de
ADN en 19q 13.3, caracterizada por la repetición del
trinucleótido CTG4. Al heredarse de forma autosómi-
ca dominante, el 50% de la descendencia de los en-
fermos resultará afectada, por lo que la aparición re-
petida de este triplete inestable es de utilidad para el
diagnóstico prenatal de la enfermedad5,6. Como en
otras enfermedades neurológicas de origen genético,
en la enfermedad de Steinert se produce un fenóme-
no de anticipación genética con aumento de la grave-
dad de la enfermedad en generaciones sucesivas, lo
que da más importancia aún, si cabe, al diagnóstico
prenatal7.

Clínicamente tiene una gran variabilidad y es una
enfermedad multisistémica, con predilección por el
sistema muscular. En general se inicia precozmente,
en la infancia, con la aparición inicial de la miotonía,
que se manifiesta por «la dificultad de relajación de
las manos tras cerrarlas voluntariamente». Con poste-
rioridad se irá instaurando de modo paulatino la dis-
trofia muscular y la debilidad8.

La atrofia y debilidad de la musculatura facial
hace que los pacientes afectados por la enfermedad
de Steinert presenten una fascies típica de «cara en-
juta». La afección comienza por la musculatura dis-
tal de los miembros. Los músculos del cuello tam-
bién resultan precozmente afectados. La afección
palatina, faríngea y lingual produce disartria, voz na-
sal y dificultad para la deglución. La debilidad que
se produce en las musculaturas extensoras de la mu-
ñeca y de los dedos, así como de la musculatura in-
trínseca de las manos, dificulta el funcionamiento de
las pacientes. Aunque la afección muscular es predo-
minantemente distal, con la evolución de la enferme-
dad también se puede producir afección proximal en
algunos pacientes. En casos graves se puede produ-
cir debilidad del diafragma y de los músculos inter-
costales, llegando a un cuadro de insuficiencia respi-
ratoria9-11.

Distrofia miotónica de Steinert y gestación

M.A. Barber, I. Eguiluz, W. Plasencia y O. Ramírez
Servicio de Obstetricia y Ginecología. Hospital Universitario Materno-Infantil de Canarias. Las Palmas de Gran Canaria.
España.

91.611

Aceptado para su publicación el 29 de mayo de 2003.



Barber MA, et al. Distrofia miotónica de Steinert y gestación

192 Clin Invest Gin Obst 2003;30(6):191-5

Entre las manifestaciones sistémicas de la enferme-
dad es típica la «calvicie», que es frontal en los varo-
nes y parcial en las mujeres, pero que puede presen-
tarse en ambos sexos. La mayoría de los pacientes
presentarán trastornos cardíacos de la conducción con
bloqueos cardíacos, generalmente de grado I, pero a
veces con bloqueo cardíaco completo y muerte súbita.
Normalmente no suelen presentar insuficiencia car-
díaca, exceptuando los casos secundarios a una insu-
ficiencia respiratoria. Otras manifestaciones serían las
cataratas subcapsulares posteriores, el deterioro inte-
lectual, la hipersomnia, la atrofia gonadal, la resisten-
cia a la insulina y las alteraciones del tránsito intesti-
nal12,13. En la tabla I se resumen las manifestaciones
más frecuentes de la enfermedad de Steinert.

El diagnóstico de esta entidad es fundamentalmen-
te clínico. Puede ser necesario realizar un electromio-
grama, donde se objetivarían signos característicos de
miotonía en la mayoría de los casos14,15. Incluso pue-
de ser preciso realizar una biopsia muscular, en la que
se demuestra una atrofia selectiva de las fibras mus-
culares tipo 1 en el 50% de los casos, con un aumento
de los núcleos centrales y ausencia de signos de ne-
crosis muscular16.

Normalmente no es necesario tratar la miotonía de
estos pacientes, aunque se puede utilizar difenilhidan-
toína como fármaco de primera línea. Puede ser nece-
saria la implantación de marcapasos en los casos con
trastornos de la conducción con bloqueo cardíaco17.

La distrofia miotónica congénita es una variante de
la enfermedad de Steinert18. Se trata de la enfermedad
neuromuscular hereditaria más frecuente. Su transmi-
sión es autosómica dominante, con una incidencia de
1/8.000 adultos18. Se trata de una enfermedad multi-
sistémica que, según Lundemo et al19, se caracteriza
por hipotonía y manifestaciones neuromusculares;

clínicamente es una entidad más grave que la descrita
en el adulto y ocasiona una alta mortalidad perinatal,
aunque en realidad la forma congénita de la enferme-
dad de Steinert aparece solamente en un 20% de los
hijos de las madres afectadas de dicha enfermadad20.
A menudo, su expresión clínica no es llamativa, pero
los niños pueden mostrar una hipotonía importante
desde el momento del nacimiento (síntoma más ca-
racterístico), con desaparición de los reflejos muscu-
lares profundos y una debilidad de los músculos de la
cara que les da un aspecto típico, lo que conlleva,
además, otras complicaciones derivadas, como una
succión débil, trastornos de la deglución y aspiracio-
nes bronquiales frecuentes por la debilidad de la mus-
culatura faríngea; asimismo, puede aparecer distrés
respiratorio neonatal cuando la musculatura torácica
resulta afectada21. No existe inicialmente el fenómeno
miotónico. Cuando los niños sobreviven al período
neonatal presentan un retraso global del desarrollo
psicomotor de intensidad variable, así como impor-
tantes trastornos articulares. Ghizzi et al22 describen
como complicaciones neonatales características la hi-
potonía fetal marcada, la parálisis y la elevación dia-
fragmática, así como las contracturas articulares múl-
tiples (fetal akinesia sequence)23. Se produce un
cuadro similar al de los hijos de madres con miastenia
grave y afectados de miastenia congénita24. La biop-
sia muscular en estos momentos no es válida para es-
tablecer el diagnóstico con precisión. El tratamiento
es preferentemente sintomático, en un intento de pa-
liar las posibles complicaciones cardíacas y respirato-
rias que puedan producirse. La evolución es mala,
con una alta mortalidad, así como deterioro motor e
intelectual. Sus manifestaciones son muy diferentes y
heterogéneas, e incluso se ha descrito la sospecha de
agresiones sexuales debido a las manifestaciones ana-
les de la enfermedad en niños25,26. En la tabla II se re-
cogen las manifestaciones y complicaciones de la dis-
trofia miotónica congénita.

Normalmente, es excepcional su asociación con el
embarazo, ya que esta entidad se asocia frecuente-
mente a hipogonadismo27,28, tanto en varones como en
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TABLA I. Manifestaciones de la enfermedad 
de Steinert 

Miotonía y atrofia muscular
Debilidad distal
Cara enjuta 
Disartria, voz nasal y dificultad para la deglución 
Debilidad diafragma/músculos intercostales; insuficiencia 

respiratoria
Calvicie; frontal en varones y parcial en mujeres
Trastornos cardíacos de conducción
Bloqueos cardíacos, bloqueo cardíaco completo y muerte súbita
Cataratas subcapsulares posteriores
Deterioro intelectual
Hipersomnia
Hipogonadismo 
Resistencia a la insulina
Alteraciones del tránsito intestinal

TABLA II. Manifestaciones neonatales de distrofia
miotónica congénita

Hipotonía
Atrofia muscular
Retraso mental
Dificultad para la succión
Displejía facial
Parálisis diafragmática 
Contracturas múltiples
Laxitud anal
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mujeres. Durante la gestación se produce un empeo-
ramiento del estado de estas pacientes, con una exa-
cerbación de los síntomas de la enfermedad y un au-
mento de la debilidad y la miotonía29, aunque
normalmente los síntomas vuelven a mejorar tras el
parto. En general, se debe considerar a estas pacientes
de alto riesgo obstétrico y es necesario proporcionar
consejo reproductivo previo al embarazo. En las ma-
dres gestantes con miotonía puede establecerse un
diagnóstico prenatal, por lo que está indicada la reali-
zación de una amniocentesis o biopsia corial30,31. El
diagnóstico de confirmación se realiza mediante la
identificación de la existencia de una mutación con-
sistente en el aumento de repeticiones del triplete de
nucleótidos CTG situados en el cromosoma
19q13.332-34. Se debe tener presente que el embarazo
complica la enfermedad y produce un empeoramiento
significativo en la clínica de estas pacientes. Asimis-
mo, la enfermedad puede complicar la gestación y se
ha descrito un aumento en la incidencia de complica-
ciones35,36, como polihidramnios, parto prematuro,
disdinamias y hemorragias puerperales37. La asocia-
ción con polihidramnios es muy frecuente debido a
una falta de deglución fetal por la afección muscular
existente38. Van de Biezenbos et al39 describen, como
complicaciones en madres con distrofia miotónica, un
aumento en la tasa de abortos, polihidramnios, au-
mento del tiempo del segundo y tercer estadios del
parto, retención placentaria y hemorragia
posparto39,40. En la tabla III se describen las posibles
complicaciones de gestaciones con distrofia miotóni-

ca de Steinert. En fetos de hijos de madres con distro-
fia miotónica de Steinert, la existencia de hidramnios
o de hipomovilidad fetal son signos indicativos de
posible distrofia miotónica congénita41-44. Si bien
los signos de disminución de movimientos fetales e
hidramnios son los más característicos como mani-
festaciones prenatales de esta enfermedad, se han
descrito otros hallazgos ultrasonográficos, como la
«boca en tienda de campaña» (ten-shaped mouth)45

o el hidrops fetal no inmune46. En la tabla IV se re-
cogen los hallazgos ecográficos más frecuentes. En
cuanto al control del embarazo, debe ser exhausti-
vo, con visitas mensuales, se debe realizar intercon-
sulta al servicio de neurología, e incluso se debe
descartar la posibilidad de un bloqueo cardíaco me-
diante un estudio cardiológico y electrocardiograma
al inicio de la gestación; asimismo, se realizará un
estudio oftalmológico ante la eventual existencia de
cataratas47,48.

En cuanto al momento del parto, se debe realizar
un control estricto de constantes. La anestesia epidu-
ral estaría indicada49,50. La elección de la vía de parto
se realizaría únicamente bajo criterios obstétricos51.
Se debe prevenir la aparición de hemorragias puerpe-
rales, por lo que está indicado realizar un alumbra-
miento dirigido. Normalmente, la sintomatología em-
pieza a mejorar en el puerperio52,53.

RESUMEN

La distrofia miotónica es una entidad infrecuente,
raramente asociada a la gestación debido a que las
personas afectadas suelen presentar atrofia genital con
hipogonadismo. Se trata de una distrofia neuroendo-
crina heredodegenerativa, con transmisión autosómica
dominante. Su asociación con el embarazo produce di-
ferentes alteraciones: agravamiento de la miotonía y
aumento de las complicaciones obstétricas, como un
incremento de la tasa de abortos, un parto prematuro,
hidrops fetal, muerte intrauterina, expulsivo prolonga-
do, hemorragias intraparto o posparto, etc. Los signos
que orientan a una afección fetal durante la gestación
son: hidrops, hidramnios, disminución de los movi-
mientos fetales y enlentecimiento del ritmo cardíaco, y
los que sugieren una distrofia miotónica en su variante
congénita son: antecedentes familiares, hipotonía gra-
ve o distrés respiratorio grave.

La variante congénita tiene un peor pronóstico y
un diagnóstico más difícil. Actualmente, las técnicas
de genética molecular permiten la realización de un
diagnóstico prenatal y neonatal precoz de la enfer-
medad.
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TABLA III. Complicaciones del embarazo en pacientes
afectadas de distrofia miotónica

Aumento de la tasa de abortos
Polihidramnios
DPPNI
Aumento del segundo y tercer estadios del parto
Parto prematuro
Hemorragia puerperal
Retención placentaria

DPPNI: desprendimiento precoz de placenta normalmente
inserta.

TABLA IV. Manifestaciones ecográficas de la distrofia
miotónica congénita

Disminución de movimientos fetales
Hidramnios
Hidrops fetalis
Postura anormal de las manos
Desviación cubital de los dedos
Pies equino-varos
Tent-shaped mouth
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