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ENFERMEDADES DEL MUSCULO DEL ADULTO (MIOPATIAS)

« Andrés Alberto Hormaza Jaramillo, Médico Internista y Reumatélogo - Fundacion Valle del Lili

INTRODUCCION

Miopatia es un término usado para describir enfermedades
relacionadas con el musculo. Son un grupo heterogéneo de
enfermedades que tienen en comun afectacion de musculo
esquelético. Su causa es variada y comprende desde origen
hereditario, pasando por autoinmunidad (es decir que el
sistema inmune ataca los musculos) hasta toxicidad. (Tabla
1). Se caracteriza principalmente por debilidad, fatigabilidad
muscular o intolerancia al ejercicio. Algunas veces pueden
presentar sintomas positivos como mialgias (dolor
muscular), calambres, contracturas musculares o
mioglobinuria (orina oscura).

Es muy importante realizar el diagnostico preciso de las
miopatias para poder realizar un seguimiento clinico
adecuado ya que se sabran las posibles complicaciones
asociadas, por ejemplo habra miopatias que se asocian a
cardiopatia (enfermedad del corazén), mientras que otras no
y por lo tanto no tendria sentido realizar pruebas seriadas
innecesarias; ademas, para poder explicar a los pacientes su
pronéstico y en los casos hereditarios poder efectuar consejo
genético (es el asesoramiento por parte de un médico
genetista) y para tratar adecuadamente al paciente.
Afortunadamente cada vez hay mas tratamientos eficaces
para distintas miopatias, desde tratamiento enzimatico
sustitutivo en pacientes con glucogenosis (enfermedades
hereditarias provocadas por la falta de sustancias que
intervienen en la degradacion del glucégeno, lo que conduce
a una acumulacion de dicha sustancia en los musculos o en
el higado), hasta terapias  inmunomoduladora
(medicamento que modifica la capacidad del sistema
inmune de ejercer una o mas de sus funciones, como la
produccion de defensas o inflamacion) en Miopatias de
origen autoinmune.

Existen muchas otras causas que enferman los musculos;
como algunas infecciones, medicamentos, alteraciones de
los electrolitos, alteraciones de la tiroides entre otras, como se
ilustra en laTabla 1.
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CAUSAS DE MIOPATIAS.TABLA |

Clase de Miopatia Causas

Miopatia por cuerpos de inclusion
(enfermedad inflamatoria del musculo que
causa debilidad y que causa mayor
discapacidad entre las personas mayores de
50 anos.

Neurodegenerativa

Distrofia muscular (Enfermedad hereditaria
que provoca debilidad y pérdida del tejido
muscular, que suelen empeorar con el
tiempo), entre otros.

Genética

Inmuno-mediada Miopatia inflamatoria

Glucogenosis, trastornos del metabolismo
lipidico (grupo de enfermedades musculares
Metabdlica y/o de en las que se alteran algunas de las

origen mitocondrial

reacciones quimicas que son
imprescindibles para la correcta produccion
y almacenamiento de energia en la célula
muscular).

Toxica Alcohol o secundaria a farmacos.

Tuberculosis, lepra, citomegalovirus,
Infecciosa micobacterias, criptococos, triquinela o
toxoplasma, VIH.

Siendo las neoplasias mas comunes
asociadas a ovario, pulmén, mama,
gastrointestinales y linfoma.

Asociadas a cancer
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(A QUE EDAD SE PUEDE PRESENTAR?

Debido a sus multiples causas estas enfermedades se pueden
presentar a cualquier edad. Desde recién nacidos hasta
adultos mayores. En cuanto a las miopatias inflamatorias
afectan tanto a hombres como a mujeres siendo un poco
mas frecuente en mujeres en una proporcion 2:1.

({COMO SE MANIFIESTAN?

Los signos y sintomas y el grado de progresion que pueden
presentar los pacientes con miopatias varia dependiendo no
s6lo de la enfermedad de que se trate sino también de los
propios pacientes. En general, cuando son de inicio rapido
(agudo) se debe sospechar en una enfermedad inflamatoria y
cuando es de un inicio lentamente progresivo, se sospecha en
una causa neuro-degenerativa. Los siguientes son los
hallazgos mas frecuentes:

DEBILIDAD MUSCULAR: Sera casi siempre, el signo clinico
por lo que el paciente acudira al médico. Se debe determinar
donde predomina la debilidad. En la mayoria la debilidad es
proximal, excepto en enfermedades como la distrofia
miotonica de Steinert donde la debilidad es distal en las
cuatro extremidades, o la distrofia Facio-escapulo humeral
donde la debilidad es proximal (brazos y hombros) en
miembros superiores y distal (pies, pantorrillas) en
miembros inferiores.

FATIGA: Muy frecuente al inicio de muchas miopatias y se
debe indagar si se acompafia de debilidad. La debilidad
post-fatigabilidad pueden orientar un proceso de la unién
neuromuscular, o algunas miopatias metabodlicas.

MIOTONICA (CONTRACCION SOSTENIDA DEL MUSCULO):
Los pacientes pueden explicar dificultad de relajacion
cuando dan la mano, cuando estan tocando un instrumento
o cuando deben agarrar algo con fuerza. Este fenémeno lo
podemos ver en un estudio de electromiografia.

CALAMBRES: Son contracciones dolorosas y de corta
duraciéon que ocurren espontaneamente y ceden con el
estiramiento del musculo. Pueden ocurrir en  personas
sanas tras ejercicio y durmiendo. Los musculos mas
afectados generalmente son los gemelos y los musculos
propios del pie. Pueden ocurrir en muchas miopatias, desde
las metabdlicas a las toxicas, o por uso de medicamentos
como las estatinas, piridostigmina entre otros.

MIOGLOBINURIA (ORINA OSCURA): Se produce por la rotura
de un numero importante de fibras musculares, con la
consecuente liberacion de creatincinasa (CK) ( enzima que se
encarga de proporcionar energia al musculo). Las causas
mas frecuentes son alcohol, abuso de drogas o estatinas
(medicamentos para controlar el colesterol). De igual forma
no se debe descartar enfermedades hereditarias que podrian
cursar con esta alteracion.

OTROS SIGNOS:

HIPERTROFIA (AUMENTO DEL TAMANO DEL MUSCULO),
ATROFIA MUSCULAR (DISMINUCION DEL TAMANO DEL
MUSCULO):

La hipertrofia muscular verdadera ocurre en algunas
miopatias, sobre todo aquellas que se acompafian de
movimientos ondulantes (actividad involuntaria de
sectores de un musculo que se propaga en forma de onda
y que interfiere con el movimiento voluntario). La
pseudohipertrofia (sustitucion por tejido fibroso y graso
de ciertos grupos musculares grandes) se distingue por
que el aumento del tamafio no va asociado a un
incremento de la fuerza muscular.
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EN CUANTO A LAS MIOPATIAS
INFLAMATORIAS

El principal sintoma es la debilidad (cintura pélvica
—caderas- y escapular -hombros-). Con debilidad para subir
las escaleras, levantarse de la silla, tender la ropa o peinarse.
También pueden sentir debilidad distal, como dificultad
para abotonarse. Esto ocurre solo en casos avanzados de la
enfermedad y en un tipo especial llamado Miopatia por
cuerpos de inclusion.

Los musculos de la cara suelen estar apretados. Puede
presentar dificultad para tragar debido al compromiso de
musculos de la deglucion. Con frecuencia también se ven
afectados los musculos flexores del cuello. Adicionalmente
pueden presentar sintomas como mialgias, fiebre y dolores
articulares. El corazén y los pulmones pueden verse
afectados ocasionando falla cardiaca, arritmias y dificultad
para respirar.

Se incluyen en este grupo la Dermatomiositis, la Polimiositis
y recientemente la Miositis con cuerpos de inclusion. Las
manifestaciones en la piel son caracteristicas de la
Dermatomiositis, y podemos distinguir un amplio abanico de
lesiones, la mayoria por fotosensibilidad (reaccion a la luz) por
lo que aparecen en las zonas que estan expuestas por el sol.
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A. lesiones cutaneas localizadas en la zona del escote en
forma de“V” o en la espalda en forma de “chal” tienen
también relacion con la estimulacion luminica. B. Edema
palpebral de color lila. C. Nodulos de Gottron, areas
eritematosas (rojas) descretamente descomativas sobre
los nudillos de las manos.

Pueden existir algunas alteraciones en piel sin afectacion
muscular que es la Dermatomiositis amiopatica.

En Dermatomiositis en los adultos el riesgo de cancer se
incrementa en los primeros 3 a 5 afios (9 a 32%), por lo
que es importante realizar pruebas para descartar
malignidad.En pacientes mayores de 50 afos la Miositis
por cuerpos de inclusion, es la méis comdn e
incapacitante miopatia inflamatoria encontrada. Esta se
caracteriza por presentar afectacion temprana de
musculos distales, atrofia de cuadriceps y antebrazos,
caidas frecuentes y Camptocormia (flexion hacia delante
de la columna vertebral) o caida de la cabeza.

{COMO SE DIAGNOSTICAN
LAS MIOPATIAS?

Se sospecha miopatia cuando el paciente se queja de
debilidad al realizar las tareas que requieren fuerza muscular,
o cuando aparecen ciertas lesiones en la piel, problemas
respiratorios o deglutorios. Sin lugar a dudas un buen
interrogatorio nos puede dar luces para determinar la posible
causa, incluso hacer sospechar una enfermedad hereditaria,
por lo que se realizaria asesoria y consejeria genética.

Una vez se sospeche una enfermedad muscular se
requiere realizar pruebas para determinar el compromiso
muscular: medicioén de ciertas enzimas musculares como
la Creatincinasa (CPK) y/o Aldolasa. Medir actividad
eléctrica del muasculo con una electromiografia. Realizar
imagenes tales como Resonancia Magnética, que podria
demostrar anormalidades musculares, ademés, para
determinar infiltracion grasa, fibrosis, o atrofia. Como
prueba confirmatoria en la mayoria de las Miopatias
realizar una biopsia del musculo afectado y determinar
en sangre anticuerpos miositis-especificos que podrian
ser de utilidad.

UTILIDAD DE LA BIOPSIA DE MUSCULO:

Es un procedimiento sencillo y relativamente poco invasivo,
pero esencial para el diagndstico de una gran cantidad de
enfermedades  neuromusculares, especialmente las
enfermedades primarias del musculo esquelético.

Hoy en dia se ha avanzado mucho en la interpretacion de los
hallazgos, analizando no sélo la morfologia y caracteristicas
histoquimicas, sino que se completa con estudios de
inmunohistoquimica y técnicas de western blotting (técnica
analitica usada para detectar proteinas especificas),
necesarias para la identificacion de determinadas proteinas,
y de esta manera orientar los estudios genéticos.

En el paciente adulto, la biopsia suele realizarse con una
pequena incision en la piel para obtener un trozo de musculo
y se efectua bajo anestesia local de piel y tejido celular
subcutaneo, evitando la infiltracion del musculo. La eleccion
del lugar de biopsia dependera de las caracteristicas clinicas
de la enfermedad y del estadio evolutivo de la misma.

VALOR DEL ESTUDIO GENETICO
EN LAS MIOPATIAS

Se han descubierto mas de 300 genes relacionados con
diferentes enfermedades y sindromes neuromusculares que
dificulta el diagnéstico molecular.

A medida que los avances tecnoldgicos relacionados con
estudios genéticos se realicen de forma masiva podremos
contar con mejores armas frente a estas entidades.
Desafortunadamente, en Colombia tenemos pocos estudios
que permitan saber cuales son las miopatias mas frecuente
en nuestro medio, complicando el diagnéstico y medidas
relacionadas con el tratamiento y rehabilitacion.

({COMO SE TRATAN LAS MIOPATIAS?

Lo primero es buscar un equipo médico entrenado en
este tipo de afectaciones. El médico podra sugerirle la
mejor propuesta de tratamiento que él considere y que
esté disponible.

En cuanto a miopatias inflamatorias los corticosteroides
regularmente se usan como primera medida.  Este
medicamento ayuda a disminuir la inflamacién y normaliza
los valores de las enzimas elevadas inicialmente. La gran
mayoria de los pacientes mejoran su fuerza muscular a los
2-3 meses. Se puede sumar al tratamiento farmacos llamados
ahorradores de esteroides, que mejora el control de la
enfermedad y ayuda a disminuir los efectos adversos
provocados por las altas dosis de los esteroides. Los
Inmunomoduladores son otro grupo de farmacos que se
utilizan en pacientes con enfermedad severa o que no
respondan a tratamiento estandar.
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En otras miopatias como las de origen metabdlico se ha
avanzado en terapia génica en modelos animales de raton.
También la administracion de terapias de sustitucion
enzimatica han dado buenos resultados clinicos.

Las enfermedades neuromusculares hereditarias en muchos casos
tienen un prondstico poco esperanzador. Se viene trabajando en
terapias moleculares que consigan que el paciente produzca
proteinas que estan alteradas.

Sin lugar a dudas la terapia fisica juega un papel protagénico en las
enfermedades musculares, para evitar debilidad por desuso y
atrofia. Ademas, se debe fortalecer los musculos que no han sido
afectados por su proceso de enfermedad y de esta manera
disminuir las secuelas. De esta manera, el cuerpo estara en mejores
condiciones para compensar la debilidad y detener en algiin grado
la progresion y aumentar la esperanza de vida.

VIVIENDO CON MIOPATIAS

Las miopatias son enfermedades cronicas. Para ayudar a controlar
la enfermedad el paciente debe tener habitos de vida sanos como:
una alimentacion sana, dieta balanceada, realizar ejercicio y
mantener un peso adecuado.

Si presenta Dermatomiositis usted debe protegerse del sol, usando
protector solar. Si presenta dificultad para tragar es conveniente
contar con la valoracion por especialista en fonoaudiologia
(especialista en problemas de deglucion).

Los pacientes con miopatias pueden verse saludables y normales.
Es aconsejable que los empleadores, profesores y miembros de la
familia conozcan las limitaciones que pudieran presentar los
pacientes. En los casos en que existan limitaciones para
desempeniar actividades de la vida diaria es importante que los
enfermos cuenten con apoyo psicolégico y un adecuado
entrenamiento a sus cuidadores.

CONCLUSIONES

1.Las enfermedades del musculo pueden aparecer en cualquier
momento de la vida y de su temprano diagnéstico dependen
tomar medidas para mejorar la supervivencia y calidad de vida de
sus paciente.

2.En la actualidad la biopsia de musculo es una herramienta
importante para diferenciar algunas de las principales causas de
Miopatia.

3.El diagnéstico molecular confirmatorio de una enfermedad
muscular debe intentarse siempre, para tratar de establecer la
causa, pronostico vital o funcional, para definir una terapia y
ofrecer la oportunidad de un consejo genético o participar en
ensayos clinicos u otro tipo de investigaciones.

4.Desde el punto de vista clinico es dificil diagnosticar estas
enfermedades, sin embargo hay mucho por hacer para nuestros
pacientes por lo que es necesario contar con centros de referencia
donde se unifiquen las pruebas diagnésticas y se concentren
especialistas formados en la materia.
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