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Implicacion ocular en pacientes R

nnnnnnn

con distrofia miotonica

Eye involvement in patients with myotonic
dystrophy

Sr. Editor:

Leimos con gran consideracion el notable articulo de
Gutiérrez Gutiérrez et al., que trata sobre el diagnostico y el
seguimiento de pacientes afectados por distrofia miotonica
(DM)".

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

Sin embargo, nos gustaria agregar informacion sobre los
hallazgos oftalmoldgicos de esta enfermedad.

Los autores se centraron correctamente en la importan-
cia de detectar una presion intraocular baja en pacientes
con DM, destacando la importancia de la ecografia en la
deteccion de la etiologia para tal hallazgo y otras afecciones
patologicas?>.

Sin embargo, en la literatura actual hay varios documen-
tos que evallan las caracteristicas oculares en pacientes con
DM, y que encontraron una correlacion con la distrofia cor-
neal endotelial de Fuchs (DCEF)®7 con un alto porcentaje de
melanoma ocular®’.

Ademas, en su articulo’, los autores se centraron
en la prevalencia de cataratas en pacientes con DM,
sefalando la posibilidad de extraccion de la catarata en caso
de reduccién de la agudeza visual'® "2

En vista de este procedimiento, se deberian investi-
gar las caracteristicas de las células endoteliales de estos
pacientes, no solo para recopilar datos clinicos para evitar
la posible descompensacion corneal, sino también porque
hay algunos articulos publicados que proporcionan infor-
maciones diferentes sobre la posible presencia de DCEF en
pacientes con DM'3~"3,

La relacién entre el DM y el melanoma ocular deberia
sugerir la realizacion de un examen cuidadoso del fondo de
0jo en estos pacientes para una deteccion temprana de esta
enfermedad potencialmente mortal.

Financiacion

Esta investigacion no recibié ninguna subvencion especifica
de agencias de financiacion en los sectores publico, comer-
cial o sin fines de lucro.
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Sindrome de Andersen-Tawil "

chchch

con fenotipo sexo-especifico:
utilidad del test de ejercicio
largo

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

Sr. Editor:

El sindrome de Andersen-Tawil (SAT) es una entidad clinica
caracterizada por una triada de paralisis periddica, fenotipo
caracteristico y alteracion en el electrocardiograma (ECG).
Es una enfermedad poco frecuente, cuyo diagndstico es en
ocasiones dificil de realizar, siendo el test de esfuerzo largo
(TEL) una técnica que puede ayudar en el diagnostico dife-
rencial con otras canalopatias’ 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
continuacion el caso de una familia con mutacion R67W en
KCNJ2.

Se trat6é de un paciente varon de 39 anos de edad que
comenz6 con episodios de debilidad generalizada a los
7-8 anos de edad, de unas 2 semanas de duracion, que le
obligaban a permanecer en cama. Hasta los 25 anos 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 platano y la
patata no desencadenaban sintomas. Los valores de potasio

sérico se hallaron elevados al inicio de la enfermedad, lo que
llevo al diagndstico de paralisis periodica 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 hacia unos meses presentaba discreta debilidad
fija generalizada, por lo que fue remitido a neurofisiologia
para reevaluacion. Los valores de CPK se encontraban en el
momento de la evaluacion elevados, 1.325U/ml. Se realizo
estudio neurofisioldgico mediante el test de esfuerzo corto
y TEL, tal y como describié Fournier'. El test de esfuerzo
corto repetido en 3 ocasiones con un minuto de descanso
entre ellos fue normal. El TEL objetivo una amplitud basal
de 10,7mV, con un incremento marcado del area del
potencial motor de accion compuesto (PMAC) tras el
esfuerzo de un 197%, seguido de una disminucion progresiva
de esta hasta alcanzar un valor minimo del 21% con respecto
al basal a los 45 min (fig. 1). La estimulacion repetitiva fue
normal. La evolucion clinica, junto al resultado neurofisiolo-
gico y un fenotipo sutil pero caracteristico con presencia de
talla baja, hipertelorismo, mandibula pequefa y clinodacti-
lia, orientd el diagnostico hacia un SAT. En el ECG no habia
arritmia ventricular y el intervalo QT se encontraba en los
limites normales. El estudio genético mostré una mutacion
en heterozigosis en el gen KCNJ2 (cambio de nucleétido
199C>T, que altera la codificacion de arginina a triptoéfano
R67W). Se amplio el estudio genético a familiares objeti-
vandose ausencia de esta en su Unica hermana, mientas
que en su madre se detect6 la misma mutacion. Se realizd
TEL en la madre cuyo resultado fue normal. Ella tenia
fenotipo dismorfico similar a su hijo, con 2 morfologias de
extrasistoles ventriculares, pero sin sintomas musculares.
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