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Resumen

Debido a la naturaleza multisistémica de esta enfermedad, los estudios y rigurosa evidencia necesaria
para conducir la creacién de pautas con base en la evidencia para el cuidado clinico de pacientes
adultos con distrofia miotonica tipo 1 (DM1) no se encuentran disponibles para todos los sintomas y
sistemas corporales afectados. Para poder mejorar y estandarizar el cuidado de este trastorno, mas
de 10 cardidélogos lideres en distrofia miotonica (DM1) de Europa Occidental, el Reino Unido, Canad3,
Japén y Estados Unidos se integraron al proceso de creacion de las Recomendaciones por consenso
para cardidlogos que tratan adultos con distrofia miotdnica tipo I. El proyecto fue organizado y
respaldado por la Fundacién Distrofia Mioténica (Myotonic Dystrophy Foundation, MDF, por sus siglas
en inglés).

En el apéndice 1 se encuentra una lista completa de autores, asi como una resena del proceso. En el
apéndice 2 se encuentra una lista completa de lecturas para cada una de las secciones de areas de estudio.

Para este documento se ha adoptado una Normativa de actualizacion que conducira una revisién
sistematica de literatura y seguimiento apropiado cada tres anos. El personal de la Fundacién Distrofia
Miotonica proporcionara apoyo logistico y de empleados para el proceso de actualizacion.

Antecedentes

La prevencion de muerte cardiaca subita es de alta prioridad en el cuidado de pacientes con distrofia
mioténica tipo 1 (DM1). Dichas muertes en DM1 se atribuyen mayoritariamente a bradiarritmias, pero
pueden ocasionalmente ser producto de taquiarritmias como fibrilacién ventricular/taquicardia. La
disritmia cardiaca, particularmente el bloqueo cardiaco, es la segunda causa principal de muerte en
personas que padecen de DM1, después de la insuficiencia respiratoria.

El impacto coronario de DM1 en el corazon ocurre principalmente en el sistema de conduccion cardiaca.
Los defectos de conduccion son progresivos en el tiempo y pueden llevar a bradicardia o incluso
asistolia de gravedad. Los pacientes que sufren de severos trastornos de conduccion pueden presentar un
sincope o presincope. No obstante, los pacientes con una discapacidad de conduccidon menor, pero en riesgo
de progresion inminente hacia un defecto de gravedad, pueden ser asintomaticos, si el bloqueo no causa
alteraciones hemodinamicas significativas. Por lo tanto, es necesario una evaluacién concienzuda y una
posible intervencién en los trastornos de conduccién en el nédulo atrioventricular (AV), el haz de His y el
ventriculo. Los cambios progresivos en los intervalos de conduccion (intervalo PR o duracion del QRS) en
el ECG deberian ser considerados como importantes precursores del bloqueo AV en pacientes con DM1.

Las taquicardias auriculares son relativamente comunes, y el riesgo de taquicardia ventricular
aumenta aun mas en el contexto de una cardiomiopatia. El tipo mas comun de arritmia en
pacientes con DM1 es fibrilacion/aleteo auricular, la cual presenta un riesgo aumentado de
accidente cerebrovascular y embolia periférica. Varias taquiarritmias y bradiarritmias pueden causar
palpitaciones, fatiga, dolor o presion de pecho, disnea, sincope, presincope o mareos.

Las anomalias estructurales y funcionales del VI pueden ser observadas en hasta un 40% de los
pacientes. Sin embargo, la insuficiencia cardiaca sintomatica no se discierne tan facilmente en pacientes
con enfermedades neuromusculares y movilidad limitada, como aquellos que padecen de DM1.

En pacientes con DM1 a menudo se encuentra hipotensién; aunque ha sido atribuida a disfuncion
autonomica, aun se desconoce el mecanismo exacto.
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Recomendaciones

1. Un electrocardiograma de 12 derivaciones deberia ser realizado inicialmente en todo paciente tras
la confirmacion de un diagnéstico de DM1 y anualmente a continuacion si el paciente permanece
asintomatico

2. Imagenes cardiacas deberian realizarse inicialmente en todo paciente con DM1 y dentro de
uno a cinco anos a continuacion, si el estudio de imagen inicial es normal. Si el estudio inicial
es anormal, pueden realizarse imagenes con mas frecuencia y deberian acompanar un cambio
en el estado o para monitorear un tratamiento médico y/o de arritmias. Las modalidades de
imagenes preferidas para personas con DM1 son ecocardiografias 2-D con imagenes de velocidad
de deformacion y RM cardiaca, ecocardiograma y resonancia magnética cardiaca, las cuales
son opciones de evaluacion aceptables. Elija qué modalidad usar con base en la experiencia y
accesibilidad local. El riesgo de que se presente una cardiomiopatia en personas con DM1 se hace
prevalente en una de las siguientes observaciones:

a. Un ecocardiograma anormal que incluye (y no se limita a) un intervalo PR >200 ms, duracién
QRS >120 ms (incluyendo un bloqueo de rama derecha o izquierda del haz), presencia de
bloqueo fascicular, bloqueo AV de segundo o tercer grado, fibrilacién auricular o aleteo o
desarrollo de arritmias ventriculares

b. Sintomas que sugieren insuficiencia cardiaca (i.e. disnea, edema) o arritmias (palpitaciones,
sincope)

c. Tenga presente que imagenes cardiacas mas frecuentes pueden ser realizadas en la
ausencia de hallazgos como los descritos anteriormente en personas que experimentan
una combinacion de lo siguiente: numero de repeticiones CTG significativamente mayor en
personas con DM1 (i.e. en exceso de 500 a 1000 repeticiones), y mayor de 40 anos de edad

3. Monitoreo ambulatorio puede ser utilizado para detectar arritmias o asintomaticas que incluyen
bloqueo AV avanzado (nocturno) y arritmias ventriculares no sostenidas. Este monitoreo deberia
ser considerado en pacientes con anomalias en el ECG inicial mencionado o en aquellos con
sintomas que sugieren arritmias (consulte el punto 5 mas adelante)

4. Ya que existe la posibilidad de muerte subita en DM1, debe ser considerada una prueba de
electrofisiologia invasiva (EP) si los exdmenes no invasivos indican mayor riesgo de un serio
bloqueo de conduccién o arritmias. Las pruebas EP deberian ser dirigidas durante la evaluacion
a la alteracion de conduccion distal (enfermedad de His-Purkinje) e inducibilidad de arritmias
ventriculares, particularmente en la taquicardia ventricular por reentrada de rama del haz

5. Sincope, presincope o mareos deben ser considerados como posibles sintomas cardiogénicos en
pacientes con DM1 e incitar una evaluacion por taqui o bradiarritmias, arritmias y cardiomiopatia

6. Se debe informar a pacientes y sus familias que sintomas como palpitaciones, sincope o casi
sincope requieren de atencion inmediata

7. El tratamiento farmacologico puede ser utilizado con precaucidn para controlar la fibrilacién
auricular en DM1. Mexiletina, un antiarritmico clase 1B con efectos proarritmicos, es usado para
tratar miotonia y podria proporcionar un alivio moderado para la fibrilacion auricular. No obstante,
el uso de cualquier tratamiento y medicamento antiarritmico en DM1 necesita una evaluacion
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previa de anomalias estructurales o funcionales subyacentes que puedan complicar su uso.
Ademas, se justifica la observacion durante el inicio de un medicamento. Como minimo, los
agentes antiarritmicos deberian ser usados con precaucion especialmente en cualquier paciente
con enfermedad del sistema de conduccion y cardiomiopatia ante la ausencia de un marcapasos o ICD

8. Los medicamentos antimiotdénicos, estimulantes y anestésicos generales deben ser utilizados
con precaucion ya que pueden aumentar el riesgo de complicaciones cardiorrespiratorias y
de hipertermia maligna. Los pacientes deberian ser evaluados preoperatoriamente y recibir
atencion por parte de anestesiologos que conozcan DM1. Consulte https://www.myotonic.org/
anestesia

9. El tratamiento de hipotensidon es necesario solo si se convierte en sintomatica

10. Los pacientes de DM1 con una fraccion de eyeccion reducida (EF < 40%) deberian ser tratados
utilizando las pautas actualizadas de ACC (American College of Cardiology)/AHA (American Heart
Association)/HFSA (Heart Failure Society of America) o ESC (European Society of Cardiology) 1, 2
para el tratamiento de insuficiencia cardiaca con una fraccion de eyeccion reducida. Es razonable
tratar de manera similar a pacientes con DM1 que tienen un FEVI <50%, debido a la progresion de
cardiomiopatia conocida en pacientes con DM1. Las pautas para el tratamiento de insuficiencia
cardiaca con fraccion de eyeccion reducida sirve como enfoque general para tratar a estos
pacientes. Reconociendo que los pacientes con DM1 son propensos a desarrollar hipotension
e hiperkalemia, puede ser necesario individualizar el tratamiento de insuficiencia cardiaca
sintomatica en pacientes con DM1

11. Beta-bloqueantes adrenérgicos, los inhibidores de la enzima convertidora de angiotensina (ACEI) y
los blogueadores de los receptores de angiotensina (ARB) pueden ser considerados para pacientes
con DM1 que padecen de anomalias estructurales o funcionales del VI incluidas la dilatacion
auricular izquierda, dilatacion del ventriculo izquierdo, disfuncién leve del VI (EF 40 a 50%) y
anomalias regionales del movimiento de la pared no atribuibles a condiciones que no son parte de
DM1 (i.e. enfermedad arterial coronaria, cardiopatia hipertensiva)

12. Un marcapasos de prevencion primaria (profilactico) o secundaria o ICD es razonable segun las
pautas de ACC/AHA/HRS (Heart Rhythm Society) para Device-Based Therapy of Cardiac Rhythm
Abnormalities (Tratamiento de las anomalias del ritmo cardiaco mediante dispositivos). Un
marcapasos de prevencion primaria o ICD en un paciente con DM1, el cual se estima en alto riesgo
de paro cardiaco o muerte cardiaca subita debido a las anomalias detectadas a través de pruebas
cardiacas invasivas o no invasivas, puede ser considerado sin una pauta. Es de suma importancia
que la preferencia del paciente y de su familia, asi como su consentimiento después de recibir
toda la informacion detallada y la evaluacion de otros factores de riesgo que afectan la morbilidad
y mortalidad, sean considerados en la decisién de implantar un marcapasos o ICD

13. Se puede ofrecer una terapia de resincronizacién cardiaca a pacientes con DM1 que tienen un LVEF
<0.35, sintomas de clase funcional lll de NYHA (o clase ambulatoria 1V), ritmo sinusal normal y
retraso en la conduccion intraventricular (duracion QRS >150 mseg con patrén de LBBB) mientras
se sigue un tratamiento médico 6ptimo dirigido por las pautas

14. Los pacientes con DM1 pueden desarrollar enfermedad arterial coronaria y es posible que una
prueba de esfuerzo con ejercicio no sea una opcidn sin una afectacién neuromuscular concurrente.
Pueden utilizarse estatinas en DM1

15. Es necesario un tratamiento multidisciplinario para pacientes con DM1 incluyendo neurologia,
médicos neumologos y anestesidlogos con experiencia en DM1 al considerar terapias
cardiovasculares, particularmente procedimientos invasivos que requieren de sedacidén o anestesia
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Apéndice I:
Resumen del proyecto y lista de autores

Las recomendaciones por consenso para cardiologos que tratan adultos con distrofia miotdnica tipo
| fue creado por un grupo de 10 profesionales clinicos internacionales con experiencia en atencién y
tratamiento de adultos que viven con distrofia miotonica tipo |. Vea a continuacion la lista de dichos
profesionales. Nota: tanto los nombres de los profesionales como de las instituciones se han dejado
intactos y sin traducciéon. Asimismo, los titulos de materiales y sus fechas de publicacion se han
mantenido en su idioma original.

Deepak Bhakta, M.D., Indiana University School of Medicine

Denis Duboc, M.D., Hopital Cochin, Universite Paris Descartes

William J. Groh, M.D., MPH, Medical University of South Carolina

Hideki Itoh, M.D., Ph.D., Shiga University of Medical Science

Pradeep P.A. Mammen, M.D., University of Texas Southwestern Medical Center

Douglas L. Mann, M.D., Washington University in St. Louis

Elizabeth M McNally, M.D., Ph.D., Northwestern University Feinberg School of Medicine
Saman Nazarian, M.D., Ph.D., University of Pennsylvania

Takuhisa Tamura, M.D., National Hospital Organization Higashisaitama National Hospital
Gordon Tomaselli, M.D., Albert Einstein College of Medicine

La Fundacion Distrofia Mioténica disené e inicidé un proceso por consenso y proporciono la
coordinacion del proyecto, ademas de los servicios para la preparacién de documentos. Los
integrantes del equipo de MDF incluian a Paul Formaker, Leah Hellerstein y Molly White.
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