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RESUMEN

A pesar de ser la miopatia primaria mas frecuente en hombres mayores de 50 afos
de edad, la miositis por cuerpos de inclusion (MCl) esporadica es una enfermedad
rara. En muchas ocasiones su diagnostico es retrasado por lo que se refuerza la
importancia de una adecuada valoracion clinica e indicacion oportuna de estudios
complementarios. En el presente articulo se presenta un caso que tiene la
distincion de presentarse en un paciente mestizo, sin afectacion demostrada en
flexores profundos de las manos y con elementos de gravedad, determinadas por
la presencia de disfagia alta funcional y disnea a la posicion de decubito supino.
En la revision realizada no se recogen hasta el presente reportes en publicaciones
de esta enfermedad en Cuba. Clinicamente, la afeccion se caracteriza por
debilidad muscular combinada distal y proximal, electromiografia (EMG) con
alteracién mixta neuropatica y miopatica, y escasa respuesta a la terapia
inmunosupresora. La biopsia de musculo ayuda a establecer el diagnostico
definitivo al demostrar la presencia de inclusiones distintivas en las fibras
musculares. El pronostico es sombrio al mostrar un comportamiento progresivo
con afectacion de la calidad de vida y llevar a una discapacidad fisica avanzada.
Palabras claves: miositis por cuerpos de inclusion; miositis; enfermedades raras;
electromiografia; trastorno de la deglucion.

ABSTRACT

Despite being the most common primary myopathy in men over 50 years of age,
sporadic inclusion body myositis (ICM) is a rare disease. On many occasions its
diagnosis is delayed, which is why the importance of an adequate clinical
assessment and timely indication of complementary studies is reinforced. This
article reports a case that has the peculiarity of affecting a mestizo patient, with
no established involvement in the deep flexors of his hands and with elements of
severity, determined by the presence of high functional dysphagia and dyspnea in
the supine position. There have not been publication reports on this disease in
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Cuba. Clinically, the condition is characterized by combined distal and proximal
muscle weakness, electromyography (EMG) with mixed neuropathic and myopathic
impairment, and poor response to immunosuppressive therapy. Muscle biopsy
helps establish the definitive diagnosis by demonstrating the presence of
distinctive inclusions in the muscle fibers. The prognosis is bleak, showing
progressive behavior affecting quality of life and leading to advanced physical
disability.

Keywords: inclusion body myositis; myositis; rare diseases; electromyography;
swallowing disorder.

Recibido: 06/11/2020
Aprobado: 09/11/2020

Introduccion

La miositis por cuerpo de inclusién (MCI) esporadica es un tipo raro de miopatia
de etiologia desconocida caracterizada por la presencia de vacuolas o inclusiones
distintivas en las fibras musculares observadas en la biopsia de musculo.
Pertenece a una familia mas amplia de afecciones conocidas como miopatias
inflamatorias idiopaticas (Mll).(1:2:3)

Clasicamente, los pacientes con MCI tienen determinadas caracteristicas clinicas
que los diferencia de otros tipos de MIl: Presentacion de la enfermedad en
mayores de 50 anos de edad, predileccion por el sexo masculino y en pacientes de
piel blanca, inicio insidioso, debilidad muscular combinada distal y proximal,
electromiografia (EMG) mixta neuropatica-miopatica y escasa de respuesta a la
terapia inmunosupresora. (1:245)

Su causa es desconocida y se han propuesto tres teorias diferentes sobre su
etiopatogenia: un trastorno muscular degenerativo, desencadenado por virus, o
priones, o desencadenado por un trastorno autoinmunitario. Sin embargo, ninguna
de estas ha logrado demostrarse de manera concluyente. 245

Se considera que con mucha frecuencia es una afeccion infradiagnosticada, con
una prevalencia mundial aproximada entre uno y nueve casos por cada millon de
habitantes. Estas cifras estadisticas pudieran triplicarse de considerarse,
Unicamente, a la poblacion mayor de 50 anos de edad. Todas estas son razones
hacen que la afeccion sea vista como una “enfermedad rara”.(".2,9)

Después de realizar una busqueda en las bases de datos de Scielo,”) MedCarib,®
PubMed,® LiLacs' y Google Académico('" no se encontraron reportes de esta
miopatia en Cuba. Por todo lo antes expuesto y su trascendencia, el siguiente
trabajo tiene como objetivo el reporte de un caso diagnosticado en el Centro de
Investigaciones Médico Quirurgicas (Cimeq) con particularidades que,
inusualmente, se describen en la evaluacion de estos casos.
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Caso clinico

Paciente masculino de 65 anos de edad, mestizo, con antecedentes de padecer de
hipertension arterial esencial (tratada con atenolol y losartan), enfermedad
poliquistica renal y gota. Ingresa por tener pérdida de la fuerza muscular en
miembros inferiores y superiores.

El paciente senala que desde hacia aproximadamente 5 a 6 meses antes de su
ingreso hospitalario empez6 a notar debilidad muscular en los miembros
inferiores. Esta debilidad le llevd a tener una marcha mas lenta y dificultosa,
caerse de sus pies en tres oportunidades diferentes y mostrar dificultad para
levantarse de una silla y subir escaleras. Con el tiempo estos sintomas mostraron
empeoramiento progresivo y comenzo6 a aparecer, ademas, mucha dificultad para
levantar los brazos.

Al momento del ingreso describio falta de aire en la posicion de decubito supino y
dificultad para ingerir los liquidos en el instante de comenzar a tragar (disfagia
funcional alta); todos de comienzo insidioso.

Al examen fisico se pudo constatar, como datos de interés, una llamativa
disminucion de la fuerza muscular en los musculos de las cinturas pélvica y
escapular. Presentaba dolor ligero a la palpacion de determinados grupos
musculares como los deltoideos y los trapecios.

Ante la sospecha clinica de una miopatia inflamatoria, especificamente, el de una
polimiositis ante la ausencia de manifestaciones cutaneas, se realizaron los
siguientes estudios complementarios que ayudaron a establecer el diagnostico
definitivo: estudios hematoldgicos y velocidad de sedimentacion globular,
hemoquimica (Tabla 1), EMG (Fig. 1 y 2) y biopsias de los mUsculos cuadriceps,
trapecio y deltoides del lado derecho (Fig. 3).

Tabla 1 - Resultados de estudios hematologicos realizados
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Eztudios Valores
hematolégicos | eoultadoes de referencia

Hemoglobina | 145 | 2L | (120179
[Hematocrito | 043 | T 037059)
Lencocitos | 81 | xI0°L | @510
Linfocitos 27 | | 159
[ Gramilocitos | 36 | | 875
Monocitos 08 | | ©20
VSG 2 [ mmH | =30
"F Alcalina 5 [ oL | (30-120)
[ASAT | | =40
TALAT ta | =45
[ GGT 22| | =60)
Protemastotales | 76 | 2l | 60-80)
" Albiimina . | 35:60)
" Colesterol 343 [mmdl | (0.5-5.25)
[Triglcénidos | 171 | | 023
CAcdodrico | 491 | umolL | (200-417)
Urea 708 | | R N)
Creatinina 157 | =130)
" Glucemia 525 | | 36
" CKtotal (295 [ UL | GE174)
CKMB 38 [ UL | (45 % de la CK total)
LDH (21 [ UL | (Q08378)
T3 2 [mmoll | 33,0
T4 215 | | (13-23)
TSH 3506 [ WUTml | (©27-42)

ALAT: Alanina aminotransferasa, ASAT: Aspartato aminotransferasa, CK: Creatin cinasa, CK-MB: fraccion MB de la creatin
cinasa, GGT: y-glutamiltransferasa, T3: Triyodotironina, T4: Tiroxina, TSH: Hormona liberadora de tirotropina, VSG:
Velocidad de sedimentacion globular.
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Fig. 1 - Estudio electromiografico durante la contraccion ligera del mUsculo deltoides
donde se observa potencial de unidad motora miopatico (cabeza de flecha verde). La
linea verde en la extrema superior derecha sefala la baja amplitud del potencial
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miopatico. Potencial de unidad motora con aspecto neuropatico (cabeza de flecha
naranja).

Fig. 2 - Estudio electromiografico durante el reposo del musculo tibial anterior donde se
observan potenciales de fibrilacion (cabezas de flecha verde).

presencia de signos de atrofia. En el centro de la lamina se observa una fibra musculas
con vacuolas en su interior (cuerpos de inclusion), elemento distintivo de la miositis por
cuerpos de inclusion.
B: Presencia de infiltrado inflamatorio linfocitario ligero endomisial.
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Fig. 3 - Biopsia de muUsculo con tincion de hematixilina y eosina.

Llaman la atencién los resultados inesperados de algunas pruebas de laboratorio
clinico (Tabla 1) que hicieron dudar del diagnéstico de polimiositis. Los valores
normales de la velocidad de sedimentacion globular (VSG) y la discreta elevacion
de la creatincinasa (CK) y la lactato deshidrogenasa (LDH) séricos.

Se realizd la EMG de un hemicuerpo, dejando el contralateral para biopsia. EL
informe mediante aguja mostré que al estado de reposo se encontraron
potenciales de fibrilacion de alta y mediana frecuencia en musculos proximales
del miembro superior y en un muasculo distal del miembro inferior,
respectivamente. Se manifestaron, ademas, potenciales de fasciculacion de
frecuencia moderada en un musculo distal del miembro inferior.

En la contraccion muscular ligera se hallaron potenciales de unidad motora con
amplitud normal y baja asociado a melladuras y polifasismo. El patron de
contraccion maxima se hallo aislado en los musculos tibial anterior y gastrocnemio
e interferencial en el resto de la musculatura explorada.

Se concluyo que los hallazgos antes descritos en la EMG fueron congruentes con
signos de denervacion aguda de alta frecuencia en musculos proximales del
miembro superior y de frecuencia moderada en un musculo distal del miembro
inferior, asociado a signos de denervacion crénica en frecuencia moderada en un
musculo distal del miembro inferior. Se hallaron signos de compromiso miopatico,
asociado a potenciales de unidad motora de aspecto neuropaticos y denervacion.
También se observaron signos de reinervacion cronica en toda la musculatura
explorada.

En correspondencia con el cuadro clinico, este patron se concluyé como el de una
MII con alta sospecha de MCI, debido al hallazgo electromiografico de dano del
tejido muscular en musculos proximales y distales.

Con estos resultados se identificaron los grupos musculares contralaterales que
podrian ser de mayor utilidad diagnostica para el estudio histopatolédgico, por lo
que se procedio a la realizacion de la biopsia de musculo.

La biopsia de musculo (Fig. 3) mostré como datos distintivos la presencia de
afectacion de fibras musculares con signos de marcado dafo atroéfico, presencia
de infiltrado inflamatorio linfocitario ligero endomisial e intracitoplasmatico y la
existencia de vacuolas (cuerpos de inclusion) intracitoplasmaticos. Con estos
elementos distintivos se establece el diagnostico definitivo de MCI.

Es de destacar que toda la evaluacion clinica realizada al paciente
complementada con estos procedimientos diagndsticos se realizaron en tan solo
una semana de ingreso hospitalario; hecho poco habitual en la practica clinica
vista para este tipo de enfermedad donde el diagnostico definitivo generalmente
es demorado.

Discusion
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La primera descripcion en la literatura de la afeccidén ahora conocida como MCI
fue realizada en 1965 por Adams, Kakulas y Samaha.('? Posteriormente, en 1971,
Yunis y Samaha,'® fueron quienes acunaron el término con el que, actualmente,
se conoce esta miopatia.

Desde que se reporté por primera vez se reconocio que la MCl es la MIl mas comun
que se presenta después de los 50 anos y, a la vez, la forma de MII que con mayor
probabilidad puede encontrarse en la practica neurologica de adultos. (:2412,13)

Se puede considerar que son escasos los reportes mundiales que existen sobre la
incidencia de la MCI. Estos muestran una amplia variabilidad entre las
publicaciones, hecho que se puede explicar por el inicio insidioso de la afeccion
que la hace muy dificil su diagnostico al punto de llegarse a plantear que suele
estar infradiagnosticada.(!-2)

En Cuba, aunque pueden existir casos diagnosticados con anterioridad, no se
recogen reportes en publicaciones cientificas después de haber revisado
diferentes bases de fuentes bibliograficas (Scielo, MedCarib, PubMed, LilLacs y
Google Académico).(7:8,9,10,11)

Existen estudios que han significado como poco menos del 20 % de los casos con
MCI inicialmente se diagnostican incorrectamente. También se ha visto una
demora en el tiempo desde que aparecen los sintomas hasta que, después de
multiples estudios y consultas de seguimiento, se hace el diagnéstico adecuado de
esta miopatia; se ha referido que el retraso en el diagnostico puede llegar a los 9
anos. ("2

Estos Ultimos elementos exponen la importancia de una adecuada evaluacion
clinica, indicacion oportuna de estudios complementarios y contribucion
interdisciplinaria de diferentes especialidades médicas que ayuden a obtener un
diagnostico adecuado y oportuno de esta afeccion.

La presentacion caracteristica de la MCI es el de una debilidad progresiva e
insidiosa de la pierna proximal que se exterioriza al mostrar el paciente dificultad
para subir escaleras, levantarse de una silla o tener caidas repetidas de sus pies.
También puede presentarse con mucha frecuencia el empeoramiento progresivo
de la fuerza de prension y pérdida de la destreza de la mano por afectacion de los
musculos flexores profundos de los dedos de las manos. (23

A diferencia de la polimiositis y la dermatomiositis, estos dos Ultimos sintomas
forman parte caracteristica de la MCI, con la participacion de miopatia de
localizacion mixta, proximal y distal.(") En el caso presentado en este articulo el
paciente no mostré afectacion clinica de los musculos de la mano, un hecho poco
habitual en esta afeccion.

Por otro lado, se ha descrito con una frecuencia muy variable en esta
enfermedad, la presencia de disfagia alta funcional, principalmente, por
afectacion del muasculo cricofaringeo e hipomotilidad del esofago y la disnea, con
frecuencia en posicion de decUbito como resultado de la afectacion del
diafragma. Estos dos elementos clinicos pueden orientar hacia una forma mas
grave de la enfermedad, con un pronostico mas sombrio. (214

(G ev-rc | Esta obra esta bajo una licencia https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es ES



https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es_ES

€CIMED Revista Cubana de Medicina. 2021 (Jul-Sept);60(Supl):e1843

';i EDETORIAL CIENCIAS MEDSCAS

Otro elemento distintivo (comparados con la polimiositis y dermatomiositis) y que
concuerda con los visto en este pacientes, es la existencia de niveles séricos de
CK normales o levemente elevados (generalmente por debajo de 10 veces los
niveles superiores de la normalidad). También puede verse normalidad de
reactantes de fase aguda, como la VSG y la proteina C reactiva. ('

Las caracteristicas al estudio microscépico de luz incluyen la infiltracion
inflamatoria linfocitica (endomisial e intracitiplasmatico), la presencia de fibras
musculares de diversos tamanos con signos de atrofia con vacuolas que contienen
material tenido de rojo y verde con la tincion de rojo Congo (60 a 80 % de las
fibras de las células musculares vacuoladas y que denota amiloide).

Las biopsias repetidas o mdltiples, guiadas por la afectacion de la
electromiografia o por las imagenes de resonancia magnética, son esenciales si se
conoce que en estos casos hay una afectacion desigual de los musculos. 24

A principios de la década del 2010 se identific6 como el anticuerpo NT5C1A o
cN1A (contra una nucleotidasa citosolica) en la sangre y en el tejido muscular de
pacientes con MCI, con una frecuencia variable entre los pacientes (entre 30-50
%). Aungque se desconoce aun la afectacion que causa el NT5C1A en este tipo de
miopatia primaria, se ha logrado identificar una asociacion con la existencia de
una mayor debilidad muscular, disfagia y menor capacidad pulmonar. (1>.16)

Por estas caracteristicas patoldgicas también se conoce a esta enfermedad con el
nombre de IM-VAMP (siglas en inglés para Miopatia Inflamatoria con Vacuolas,
Acumulaciones y Patologia Mitocondrial). (>

A diferencia de otras MIl, en la MCI no es habitual encontrar afectacion cardiaca o
enfermedad oncoldgica asociada.®

El prondstico de esta enfermedad puede considerarse como malo. Esta Ultima
sentencia esta determinada por la poca respuesta a los tratamientos
antinflamatorios, esteroideos y otros inmunomoduladores que ha sido reportado
en la literatura: La progresion, implacablemente, de la enfermedad lleva a la
discapacidad y mala calidad de vida.®

Se reporta un paciente cubano con MCI, una enfermedad rara que en este caso
tiene particularidades clinicas que la diferencias de lo que habitualmente se
describe en esta afeccion: piel mestiza y ausencia clinica de afeccion de los
musculos flexores de la mano. El diagnostico definitivo se establecid en un
periodo de tiempo relativamente corto, si se compara con lo reportado en la
literatura internacional.

Teniendo en cuenta la presencia de la disfagia funcional alta y la presencia de
disnea en decubito supino (por posible afectacion del diafragma) se puede senalar
que el pronostico es malo.
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