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Implicación ocular en  pacientes
con distrofia miotónica

Eye  involvement in patients with  myotonic
dystrophy

Sr.  Editor:

Leímos  con  gran consideración  el  notable  artículo  de
Gutiérrez  Gutiérrez  et  al.,  que  trata  sobre  el  diagnóstico  y  el
seguimiento  de  pacientes  afectados  por  distrofia  miotónica
(DM)1.

Realmente  apreciamos  su trabajo,  que  debería  conside-
rarse  completo  y muy  útil  para  todos  los  médicos.

Sin  embargo,  nos gustaría  agregar  información  sobre los
hallazgos  oftalmológicos  de  esta enfermedad.

Los  autores  se centraron  correctamente  en  la  importan-
cia  de  detectar  una  presión  intraocular  baja  en  pacientes
con  DM,  destacando  la  importancia  de  la  ecografía  en la
detección  de  la etiología  para  tal  hallazgo  y otras  afecciones
patológicas2—5.

Sin  embargo,  en  la  literatura  actual  hay  varios  documen-
tos  que  evalúan  las  características  oculares  en  pacientes  con
DM,  y  que  encontraron  una  correlación  con la  distrofia  cor-
neal  endotelial  de  Fuchs  (DCEF)6,7 con  un  alto porcentaje  de
melanoma  ocular8,9.

Además,  en su artículo1,  los  autores  se centraron
en  la  prevalencia  de  cataratas  en  pacientes  con  DM,
señalando  la  posibilidad  de  extracción  de  la catarata  en  caso
de  reducción  de  la  agudeza  visual10—12.

En  vista  de  este  procedimiento,  se deberían  investi-
gar  las  características  de  las  células  endoteliales  de estos
pacientes,  no  solo  para  recopilar  datos  clínicos  para  evitar
la  posible  descompensación  corneal,  sino  también  porque
hay  algunos  artículos  publicados  que  proporcionan  infor-
maciones  diferentes  sobre  la posible  presencia  de DCEF  en
pacientes  con  DM13—15.

La  relación  entre  el  DM  y el  melanoma  ocular  debería
sugerir  la realización  de  un examen  cuidadoso  del fondo  de
ojo  en  estos  pacientes  para  una  detección  temprana  de esta
enfermedad  potencialmente  mortal.

Financiación

Esta investigación  no  recibió  ninguna  subvención  específica
de agencias  de  financiación  en los  sectores  público,  comer-
cial  o  sin  fines  de lucro.
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Síndrome de Andersen-Tawil
con fenotipo sexo-específico:
utilidad del test de ejercicio
largo

Andersen-Tawil syndrome with sex-specific
phenotype: Usefulness  of  the  long  exercise
test

Sr. Editor:

El  síndrome  de  Andersen-Tawil  (SAT)  es una  entidad  clínica
caracterizada  por una  tríada  de  parálisis  periódica,  fenotipo
característico  y  alteración  en  el  electrocardiograma  (ECG).
Es  una  enfermedad  poco  frecuente,  cuyo  diagnóstico  es en
ocasiones  difícil  de realizar,  siendo  el test  de  esfuerzo  largo
(TEL)  una  técnica  que  puede  ayudar  en el  diagnóstico  dife-
rencial  con  otras  canalopatías1—7. Se han  descrito  hasta  el
momento  diversas  alteraciones  en el  gen  KCNJ2  que  codifica
el  canal  de  potasio  de  la  membrana  muscular.  Se presenta  a
continuación  el  caso  de  una familia  con mutación  R67W  en
KCNJ2.

Se  trató  de  un  paciente  varón  de  39  años  de  edad  que
comenzó  con  episodios  de  debilidad  generalizada  a  los
7-8  años  de edad,  de  unas  2 semanas  de  duración,  que  le
obligaban  a  permanecer  en  cama.  Hasta  los  25  años  estos
episodios  fueron  frecuentes,  cada  mes,  y empeoraban  con
la  ingesta  de  hidratos  de  carbono,  alcohol,  ejercicio  intenso
y  reposo  tras  el  ejercicio.  Alimentos  como  el  plátano  y la
patata  no  desencadenaban  síntomas.  Los  valores  de  potasio

sérico  se hallaron  elevados  al  inicio  de la enfermedad,  lo que
llevó  al diagnóstico  de  parálisis  periódica  hiperpotasémica.
Posteriormente  en  el  curso  de  la enfermedad  los  episodios
se  volvieron  menos  frecuentes,  en algunos  de ellos  se obser-
varon  valores  de  potasio  normales  e  incluso  disminuidos,
y  desde  hacía  unos  meses  presentaba  discreta  debilidad
fija  generalizada,  por  lo que  fue  remitido  a neurofisiología
para  reevaluación.  Los  valores  de  CPK  se  encontraban  en el
momento  de  la  evaluación  elevados,  1.325  U/ml.  Se  realizó
estudio  neurofisiológico  mediante  el  test  de esfuerzo  corto
y  TEL,  tal  y  como  describió  Fournier1.  El test  de  esfuerzo
corto  repetido  en 3 ocasiones  con  un minuto  de  descanso
entre  ellos  fue  normal.  El TEL  objetivó  una  amplitud  basal
de  10,7  mV, con  un  incremento  marcado  del área  del
potencial  motor  de acción compuesto  (PMAC)  tras  el
esfuerzo  de un 197%,  seguido  de una  disminución  progresiva
de  esta hasta  alcanzar  un  valor  mínimo  del  21%  con  respecto
al  basal  a los  45  min (fig.  1). La  estimulación  repetitiva  fue
normal.  La  evolución  clínica, junto  al  resultado  neurofisioló-
gico  y un  fenotipo  sutil  pero  característico  con  presencia  de
talla  baja,  hipertelorismo,  mandíbula  pequeña  y  clinodacti-
lia,  orientó  el  diagnóstico  hacia un SAT.  En  el  ECG  no había
arritmia  ventricular  y  el intervalo  QT  se encontraba  en  los
límites  normales.  El estudio  genético  mostró  una  mutación
en  heterozigosis  en  el  gen  KCNJ2  (cambio  de nucleótido
199C>T,  que  altera  la  codificación  de  arginina  a  triptófano
R67W).  Se  amplió  el  estudio  genético  a familiares  objeti-
vándose  ausencia  de esta en su única  hermana,  mientas
que  en su madre  se  detectó  la misma  mutación.  Se  realizó
TEL  en la  madre  cuyo  resultado  fue  normal.  Ella  tenía
fenotipo  dismórfico  similar  a su hijo,  con  2  morfologías  de
extrasístoles  ventriculares,  pero  sin  síntomas  musculares.

dx.doi.org/10.1001/jamaophthalmol.2018.0554
dx.doi.org/10.1001/jamaophthalmol.2018.0554
dx.doi.org/10.1001/jamaophthalmol.2018.4053
dx.doi.org/10.1001/jamaophthalmol.2018.4053
dx.doi.org/10.1167/tvst.7.6.34
dx.doi.org/10.1097/ICO
dx.doi.org/10.1097/ICO
dx.doi.org/10.1167/iovs.17-22350
dx.doi.org/10.1097/ICO
dx.doi.org/10.1167/iovs.17-23171
dx.doi.org/10.1167/iovs.17-23171
mailto:mdebernardo@unisa.it
https://doi.org/10.1016/j.nrl.2019.10.004
http://crossmark.crossref.org/dialog/?doi=10.1016/j.nrl.2019.09.005&domain=pdf

	Implicación ocular en pacientes con distrofia miotónica
	Financiación
	Bibliografía
	Financiacin

	Bibliograf{í}a
	Cuando lo central parece periferico: sindrome del interseo posterior como manifestacin aislada de ictus hemorragico
	Bibliograf{í}a
	Trombo flotante en cavidades cardiacas derechas causante de embolismo pulmonar en paciente con ictus isquemico agudo. Caso clinico y revisin de la literatura
	Financiacin
	Agradecimientos

	Bibliograf{í}a
	Intolerancia a la medicacin dopaminergica y estimulacin cerebral profunda, a propsito de 3 casos
	Bibliograf{í}a
	Encefalopatia e insuficiencia suprarrenal secundaria a anticuerpos antiacido glutamil decarboxilasa
	Financiacin

	Bibliograf{í}a
	Leucoencefalopatia multifocal progresiva en paciente con lupus eritematoso sistemico: ¿podria ser la linfocitopenia-CD4+ el principal factor de riesgo?
	Bibliograf{í}a
	Acetato de eslicarbazepina en neuralgia del trigemino
	Financiacin
	Conflicto de intereses

	Bibliograf{í}a
	Coma por lesin reversible del cuerpo calloso
	Financiacin
	Conflicto de intereses

	Bibliograf{í}a
	Traumatismo craneoencefalico en el nuevo milenio. El paciente anciano
	Conflicto de intereses

	Bibliograf{í}a
	Implicacin ocular en pacientes con distrofia miotnica
	Financiacin

	Bibliograf{í}a
	Sindrome de Andersen-Tawil con fenotipo sexo-especifico: utilidad del test de ejercicio largo
	Financiacin

	Bibliograf{í}a
	Sindrome opsoclono-mioclono paraneoplasico en paciente con adenocarcinoma de esfago
	Caso clinico
	Discusin
	Financiacin

	Bibliograf{í}a
	Efecto analgesico del baclofeno intratecal a largo plazo sobre el dolor neuropatico en pacientes con lesin medular
	Casos clinicos
	Caso 1
	Caso 2
	Caso 3

	Anexo Material adicional
	Bibliograf{í}a

	Gadolinio intraarterial como alternativa al contraste yodado en la trombectomia
	Bibliograf{í}a
	Trastorno psictico de novo inducido por levetiracetam: ¿existe un perfil de paciente epileptico neuroestructural y/o biolgicamente mas vulnerable a desarrollarlo?
	Caso 1
	Caso 2
	Caso 3
	Discusin
	Financiacin

	Bibliograf{í}a
	Lagrimas dulces»: meningitis bacteriana por Streptococcus salivarius secundario a mucocele etmoidal
	Financiacin
	Agradecimientos

	Bibliograf{í}a
	Sindrome CLIPPERS. A propsito de un caso
	Bibliograf{í}a
	Nivolumab: Tormenta inmune» en paciente con miastenia gravis previa
	Financiacin
	Agradecimientos

	Bibliograf{í}a
	Familia espaola portadora de una mutacin en heterocigosis compuesta en el gen SPG7: de la incertidumbre a la realidad clinica
	Bibliograf{í}a
	Sindrome de encefalopatia posterior reversible (PRES) asociado a SARS-CoV-2. Reporte de caso
	Bibliograf{í}a
	Encefalitis anti-NMDA-R secundaria a infeccin por SARS-CoV-2
	Anexo Material adicional
	Bibliograf{í}a

	Brain inflammatory thrombogenic vasculopathy related with SARS-CoV-2 infection
	References
	Estatus epileptico convulsivo como posible sintoma de infeccin por COVID-19 en un paciente con discapacidad intelectual y trastorno del espectro autista
	Discusin
	Financiacin
	Agradecimientos

	Bibliograf{í}a
	Actitudes terapeuticas hacia la esclerosis mltiple en Centroamerica y el Caribe frente a la pandemia de SARS-CoV-2
	Bibliograf{í}a
	Miopatia asociada a infeccin grave por SARS-CoV-2
	Bibliograf{í}a
	Relevancia de la neuroimagen en las publicaciones sobre COVID-19 e ictus
	Bibliograf{í}a
	Sindrome de Guillain-Barre como forma de presentacin de la infeccin por SARS-CoV-2
	Bibliograf{í}a
	Status epileptico refractario en enfermedad de Creutzfeldt-Jakob genetica por mutacin E200K
	Comunicacin en congresos
	Financiacin
	Conflicto de intereses

	Bibliograf{í}a

