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ENFERMEDAD DE STEINERT

» Enf. Neuromuscular hereditaria mas frecuente en el adulto. Incidencia
1/8.000 nac. y Prev 2-14/100.000 hab.

» Autosdmica dominante: expansion CTG (gen DMPK) = Anticipacion.

» Formas clinicas:
» Congénita (nacimiento-1¢2 afno): alta mortalidad
» Clasica (22-42 década): la mas frecuente
» Minima (> 52década): esperanza de vida normal

» Mortalidad global: 7 veces > poblacién general, entre la 52 y la 62 décadas.

» Causas: 12 respiratoriay 22 cardiovascular.
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ENFERMEDAD DE STEINERT

» RNA toxico

A. C. RNA with CUG or CCUG
DM1- Chr 19 expansions forms aggregates
and sequesters splicing factors D
Abnormal splicing
» + CLCN1
TNNT2
Insulin receptor

DM2 - Chr 3

Splicing factors:
CUGBP, MBNL

» Correlacion entre n2 tripletes y afectacion cardiaca

» A.P. inespecifica: fibrosis, grasa, hipertrofia, inflamacion (SIST.
CONDUCCION).
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ENFERMEDAD DE STEINERT

» Enfermedad MULTISISTEMICA:

» Miotonia: facies miotodnica, disfagia, SAHOS, insuf respiratoria
» SNC: retraso mental, deficit atencion

» Ojo: cataratas

v

Endocrino: DM, hipotiroidismo, hipogonadismo

» Sist Gl: disfagia, estrefimiento
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CARDIOPATIA EN LA ENFERMEDAD DE STEINERT

1. ENFERMEDAD DEL TEJIDO DE CONDUCCION

2. TAQUIARRITMIAS

3. MIOCARDIOPATIA DILATADA

2. OTRAS (CI, PVM, ...)
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CARDIOPATIA EN LA ENFERMEDAD DE STEINERT

1. ENFERMEDAD DEL TEJIDO DE CONDUCCION:

aQ Muy frecuente (incluso en estadios precoces)
A Trastorno de conduccion infrahisiano
Q PR largo, QRS ancho, BAV

Q Progresion generalmente lenta, pero impredecible
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CARDIOPATIA EN LA ENFERMEDAD DE STEINERT

1. ENFERMEDAD DEL TEJIDO DE CONDUCCION

2. TAQUIARRITMIAS:
Q FA/Flutter: muy frecuentes (25%)

aQ TV/FV.

Mecanismos de TV monomorfica:
0 Reentrada miocardica (areas de fibrosis)
0  Reentrada rama-rama A 8
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CARDIOPATIA EN LA ENFERMEDAD DE STEINERT

1. ENFERMEDAD DEL TEJIDO DE CONDUCCION
2. TAQUIARRITMIAS

3. MIOCARDIOPATIA DILATADA: poco sintomadtica

4. OTRAS:
» Cardiopatia isquémica (R insulinica,disf.microvascular)
» PVM (25-40%)
» MH, MNC
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oo RIESGO DE MUERTE SUBITA
Causas de MS: tejido conduccién | ”
Electrocardiqgraphic Abnormalities and
» Asistolia (tras bradiarritmia severa) e Dot e Drewoply e !
» Arritmia ventricular maligna
Factores riesgo independientes MS (criterios de Groh):

1. ECG alto riesgo (no RS, PR>240ms, QRS >120ms, BAV 22 o 39)
2. Taquiarritmia auricular

» ECG predice mala evolucion (MS, trast. conduccion, DVI)
» ECG: alta sensibilidad y VPN (>97%) para MS.
» 20% mort a 6 anos, 1/3 MS—> alta frecuencia de arritmias V
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TRATAMIENTO

» Guias dispositivos ACC/AHA/HRS 2008:
» MP: recomendaciones sobre enfermedades neuromusculares

“Permanent pacemaker implantation is indicated for third degree and
advanced second-degree AV block at any anatomic level associated with
neuromuscular diseases with AV block, such as myotonic muscular
dystrophy, Kearns-Sayre syndrome, Erb dystrophy (limb-girdle muscular
dystrophy), and peroneal muscular atrophy, with or without symptoms.” (IB)

HV> 100 ms en EEF. (l1A)

“Implantation of a permanent pacemaker has been found useful even in
asymptomatic patients with an abnormal resting ECG or with HV interval
prolongation during electrophysiological study.” HV>70 ms (11B)

» DAI: prevencion secundaria.

» Farmacos: IECA, betablogueantes, ...
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SEGUIMIENTO

» ECG, Holter y ecocardiograma anuales.

» EEF:

» Sintomas sugestivos de arritmia (sincope, palpitaciones,...)

» ECG sugestivo de trastorno de conduccidn infrahisiano (PR
largo + QRS ancho)

» Arritmia ventricular (EV frecuente, TVNS,...)
» Historia familiar de MS/arritmia ventricular/MP
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CASO CLINICO

» Paciente indice: afectados padre, 2 hermanasy 1 de sus
hijos.

) BETO
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CONCLUSIONES

La afectacion cardiaca es muy frecuente en la enfermedad de Steinert y su
gravedad suele ser paralela a la de la afectacion muscular.

La patologia del sistema de conducciodn es la mas frecuentes y su velocidad
de progresion es dificil de predecir.

La taquicardia ventricular por reentrada rama-rama es caracteristica de
este sustrato patoldgico y potencialmente curable mediante ablacion RF.

La insuficiencia respiratoria es la 12 causa de mortalidad. La muerte subita
representa hasta el 30% de |la mortalidad en estos pacientes.

El implante profilactico de MP en pacientes asintomaticos con ECG
andmalo y/o HV>70 ms es motivo de debate.

No existen buenos predictores clinicos/ECG de TV espontanea.

El beneficio del implante de DAI sobre la mortalidad de estos pacientes no
ha sido evaluada.
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ESC GUIDELINES

2010 Focused Update of ESC Guidelines on

device therapy in heart failure

Recommendations in patients with heart failure and a concomitant class | pacemaker indication

Recommendations Patient population Class® Level®
CRT-PICRT-D? is MYHA function class [TV
ERCceppmen e to Taston LVEF <35%. QRS =120 ms

miorbidity

CRT-P/CRT-D? should be
considered to reduce
morbidity

MYHA function class 11TV
LVEF =35%, QR5 <120 ms

CRT-P/CRT-DY may be
considered to reduce
morkidity

MNYHA funcrion class Il
LVEF =35%, QRS <120 ms

Ref.t

41-48

Recommendations in patients with heart failure and permanent atrial fibrillation

Recommendations

Patient population

CRT-P/CRT-DY should ba
considered to reduce
morbidity

NYHA function class IV
LVEF <35%, QRS =130 ms

Pacermaker dependency induced
by AV nodal ablation

CRT-PICRT-DM should be
considered to reduce
morbidity

NYHA function class [INTV
LVEF =35%. QRS =130 ms

Slow ventricular rate and frequent
pacing®
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MYOCARDIAL DELAYED ENHANCED CMR
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m Myocardlal Fibrosis In Duchenne and Becker Muscular Dystrophy by CMR

Adjacent short-axis (SA) and long-axis (LA) views of 2 patients with muscular dystrophy (top: Duchenne, bottom: Becker) by cardiovascular magnetic
resonance {CMR) using myocardial delayed enhancement technique. BEetween arrows are regions of myocardial delayed enhancement indicating myocardial fibrosis.




