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Proceso de contraccion y desregulacion del musculo asociadas a patologias de
origen genetico

Process of muscle contraction and dysregulation associated with pathologies of
genetic origin
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Abstract:

The topic of body tissues has been extensively documented in textbooks and review articles, as it is a topic of interest in teaching and
clinical practice. This is due to the fact that, in medical practice and for other health professionals, knowledge of muscles in terms of
their morphology and function in organs and tissues, as well as the pathologies associated with muscle atrophy, is very important.
Pérez-Urias has reported on voluntary skeletal striated muscle, involuntary smooth muscle, and involuntary cardiac muscle. The
objective of this document is to raise awareness of the importance of muscles, rethinking the concepts for educational purposes and
for the acquisition of general knowledge in students and health professionals.
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Resumen:

El tema de los tejidos corporales ha sido ampliamente documentado en libros de texto y articulos de revision, ya que es un topico de
interés en la docencia y en la clinica, por el hecho de que, en la practica médica y en la de otros profesionistas de la salud es muy
importante el conocimiento de los musculos respecto a su morfologia y su funcién en 6rganos y tejidos y su relacion con respecto a
las patologias asociadas a patologias de origen genetico. Hay 3 tipos de tejido muscular: el masculo estriado esquelético voluntario,
el musculo liso involuntario y el musculo cardiaco involuntario. El objetivo es describir el proceso de contaccion y desregulacion del
musculo asociado a patologias de origen genético, la explicacién de los conceptos tiene fines didacticos y de adquisicion de
conocimientos generales en estudiantes y profesionistas de la salud.
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Introduccién organismos vertebrados, se encuentran dos tipos de

. , musculos, estriado y liso.
El tejido muscular es el mas abundante en el cuerpo

humano y dentro de sus funciones se encuentra el
movimiento. El movimiento orientado es caracteristico de
los animales, por lo que organismos multicelulares han
desarrollado células muy especializadas como las células
musculares, para cubrir las necesidades internas y
externas de movilidad que tiene el organismo. En

El musculo liso conocido como textus muscularis levis
esta constituido de células ahusadas, con un nucleo
central, se encuentra en las visceras, vasos sanguineos
y es inervado por el sistema nervioso auténomo, por lo
cual se le denomina involuntario o visceral (1).
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El muasculo estriado conocido como textus muscularis
striatus presenta estriaciones transversales, se identifica
por la forma de células alargadas y por la presencia de un
gran nimero de nlcleos y se encuentra inervado por el
sistema nervioso somatico.

El musculo estriado visceral se encuentra en tejidos
blandos; como lengua, faringe, parte lumbar del
diafragma y parte superior del eséfago. Se dice qué todos
los muasculos del aparato locomotor estan formados de
tejido muscular esquelético o voluntario, aunque en
ocasiones participa en movimientos involuntarios como
en los procesos de deglucion, respiracién y del parpadeo.

El mudsculo cardiaco también esta conformado por
musculo estriado, esta constituido de células con nucleo
central, como el liso; pero presenta estriaciones
transversales mas simples que las del musculo
esquelético. Se encuentra en el corazon y en vasos
sanguineos grandes y es inervado por el sistema
nervioso auténomo.

El objetivo de este ensayo es dar a conocer las
generalidades del musculo y su relaciéon con algunas
patologias asociadas a la histologia y morfologia del
tejido muscular (2).

Antecedentes

El tejido muscular, esta formado por células denominadas
miocitos o fibras musculares que tienen la capacidad de
contraerse. Los miocitos se suelen disponer en paralelo
formando haces o laminas. La capacidad contractil de
estas células depende de la asociacion entre filamentos
de actina y filamentos de proteinas motoras como la
miosina Il presente en su citoesqueleto.

En el tejido muscular la membrana celular es conocida
como sarcolema; el citoplasma es el sarcoplasma; el
reticulo endoplasmico liso es el reticulo sarcoplasmico, y
las mitocondrias se conocen como sarcosomas.

El tejido muscular se divide en tres tipos: esquelético, liso
y cardiaco, se diferencian por el aspecto y la organizacién
de sus células. Las células del masculo esquelético son
muy largas y estriadas con unas bandas perpendiculares
al eje longitudinal celular cuando se observan al
microscopio, conocidas también como musculo
esquelético estriado.

Las células del misculo cardiaco o cardiomiocitos, son
ramificadas y poseen estrias. El masculo cardiaco es una
forma especializada de musculo estriado, conforma la
pared del corazdén, cuya contraccion ritmica es
involuntaria.

La importancia de conocer al misculo cardiaco desde
el punto de vista histolégico radica en las patologias
asociadas a su estudio y conocimiento morfolégico como
en las enfermedades crénico-degenerativas, distrofia
muscular y la enfermedad de Pompe (3).

Para formar los musculos esqueléticos las fibras
musculares deben organizarse en varios fasciculos, en
conjunto cada fasciculo estad compuesto por varias fibras
musculares; cada fibra muscular estd compuesta por
varias miofibrillas que forman la subunidad contractil
funcional y estructural de la fibra muscular y cuya
composicion se da por los fasciculos proteicos
denominados miofilamentos.

Los miofilamentos comprenden los filamentos finos y
gruesos, que juntos forman el sarcoémero. El sarcémero
es la unidad contractil basica del muisculo estriado y es la
porcion de la miofibrilla ubicada entre dos lineas Z. Las
proteinas primarias del aparato contractil son: Actina F,
troponina y tropomiosina de los filamentos finos; miosina
Il de los filamentos gruesos; las proteinas accesorias
tienen la funcibn de mantener la alineacion de los
filamentos finos y gruesos. La distrofia muscular de
Duchenne es un ejemplo de patologia asociada a estas
estructuras (2).
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masa de la pared del corazén y estd compuesto por fibras
musculares cardiacas que se unen mediante tejido
conectivo. La imagen obtenida se prepar6 para observar
al microscopio 6ptico con un objetivo 10X usando la
técnica de hematoxilina-eosina.

Musculo esquelético

El tejido muscular esquelético esta constituido por células
longitudinales multinucleadas que dan lugar a fibras y se
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organizan en haces o fasciculos (4). Un musculo esta
rodeado por una capa de tejido conectivo, el epimisio,
entretejido con la fascia muscular circundante. El epimisio
se extiende hacia el interior del musculo y rodea todos los
fasciculos como perimisio, que se continla en una
delgada vaina de fibras reticulares y el endomisio, que
rodea cada fibra muscular.

Con los glucosaminoglucanos, las fibras reticulares
contribuyen a la formaciébn de una lamina externa
alrededor de cada fibra muscular, como ocurre en la
periferia de las células musculares lisas. Ademas de unir
las fibras y los fasciculos musculares, las vainas de tejido
conectivo permiten que cada fibra y cada fasciculo tengan
movimiento independiente.

La transicion de musculo a tenddn se caracteriza por su
espesor y por el contenido de fibras colagenas en el tejido
conectivo muscular, tanto en el endomisio como en el
perimisio y el epimisio. En los cortes tefiidos con
hematoxilina/eosina, el citoplasma se tifie de rojo con la
eosina. Un método de coloracion mas selectivo es el del
método tricromico de Van Gieson, que tifie las fibras
colagenas de rojo y el sarcoplasma de amarillo, es un
método utilizado para diferenciar colageno de otros
tejidos conectivos.

Cada fibra muscular contiene finas fibrillas estriadas
paralelas, denominadas miofibrillas, por lo general de un
espesor de 1-2 micras. En los cortes transversales, a
menudo se observa que estan agrupadas en los campos
de Cohnheim. El segmento entre dos lineas Z sucesivas
se denomina sarcomero y es la unidad estructural y
funcional de la miofibrilla (4).

La contraccion esta establecida por un ciclo de cinco
etapas en el que los filamentos de miosina se adhieren,
separan, flexionan, generan fuerza y se vuelven a adherir
con relacion a los filamentos de actina de forma isoténica,
excéntrica e isocinética, dependiendo del grado de
tension realizada en un proceso determinado, como en el
deporte (4).

Musculo cardiaco

En el musculo cardiaco las células estan unidas mediante
discos intercalares, y el nlcleo tiene localizacion central.

Los filamentos de actina y de miosina tienen la misma
disposicion, no obstante, las miofibrillas no presentan una
compactacién tan densa como en las fibras musculares
esqueléticas, debido a las hileras de mitocondrias que las

conforman, que se encuentran en abundancia, y de
elementos longitudinales del reticulo sarcoplasmatico
gue separan los miofilamentos en haces paralelos
anastomosados. Los tdbulos T del muisculo cardiaco
estan unidos por tlbulos longitudinales y su funcion es la
propagacion del potencial de accion desde el sarcolema
hacia el interior de la fibra (5).

El proceso de contraccion se da por el potencial de
accion, de los canales idnicos de calcio activados por
voltaje en el sarcolema, por la liberacion de calcio
inducida desde el reticulo sarcoplasmatico. Por otra
parte, el gasto de energia que se manifiesta en el
musculo se controla mediante la produccion de adenosin
trifosfato (ATP) y adenosin difosfato (ADP) y a la
participacion de acido lactico (4).

El plasmalema muestra numerosas invaginaciones o
caveolas similares a vesiculas de pinocitosis en proceso
de liberacion, sobre la superficie interna del plasmalema,
entre las caveolas donde se observan regiones
electrodensas dispersas o placas de insercidn, que son
sitios focales de adhesién para los filamentos de actina.
El proceso de contraccion se explica en funciéon del
sarcémero porque esta estructura se reduce y aumenta
de didmetro, comprende el desplazamiento de los
filamentos finos sobre los gruesos expresados en 5
pasos: adhesion; separacion; flexion; generacion de
fuerza y adhesion.

Musculo liso

El masculo liso se encuentra en casi todos los 6rganos y
vasos sanguineos, conlleva un papel importante en la
mayor parte de las funciones de los érganos y sistemas y
se identifica por la cantidad de gluc6geno que constituye
a las células que lo conforman. La inervacién en el
musculo liso, esta controlada por el sistema nervioso
simpético y parasimpatico (6).

En la inervacion del musculo liso del tipo multiunitario,
cada axon posee varias ramificaciones que se extienden
entre las fibras musculares. En los sitios de contacto entre
las ramificaciones y las fibras musculares, se interrumpe
la vaina de Schwann y el axdn crea expansiones en los
puntos de contacto, que contienen la sustancia
neurotransmisora acetilcolina o el neurotransmisor
noradrenalina. La contraccién se controla mediante la
funcién nerviosa y la inervacion (7).

En la inervacion del misculo liso del tipo mono unitario,

las ramificaciones del axén nunca entran en contacto
directo con las fibras musculares. Las fibras musculares
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esqueléticas estan inervadas por neuronas motoras y el
punto de contacto entre las ramificaciones terminales del
axon con el musculo se denomina union neuromuscular;
a la altura de la unién neuromuscular la vaina de mielina
que cubria el axén termina, quedando este cubierto solo
por células de Schwann y su lamina externa. La
terminacion axonica contiene el neurotransmisor
acetilcolina (responsable de la contraccion muscular);
una sola neurona puede inervar centenas de fibras
musculares. En los musculos extrinsecos del ojo, las
neuronas inervan menor cantidad de fibras motoras. De
esta manera, las células musculares son estudiadas
ampliamente por las patologias asociadas a la histologia
del misculo encaminada a la investigacién del tejido
como son las enfermedades cronicas degenerativas y las
derivadas del sistema enddcrino (8, 9).

Estudios en ratas visualizan los cambios en musculos de
la boca, especificamente en el tejido muscular estriado de
la lengua (10).

Anomalias funcionales del tejido muscular

Se mencionan a continuacion la importancia del estudio
del tejido muscular en las patologias relacionadas a las
distrofias musculares derivadas de alteraciones en el
tejido estriado muscular del masculo esquelético debido
a la modificacién de proteinas estructurales que afectan
a la poblacién adulta, en el sentido del desgaste del
musculo, que se manifiesta de forma progresiva y se
diagnostica en base a la debilidad muscular que
presentan los pacientes en el tronco y la cara
principalmente y a veces se considera como un sindrome
multisistémico como la distrofia miotonica.

Distrofinopatias (DMD/BMD)

Las distrofinopatias se refieren al tipo de enfermedades
heterogéneas que dan lugar a la distrofia muscular,
considerada como una enfermedad progresiva debida a
la debilidad muscular y a la pérdida de la masa muscular
producida por mutaciones relacionadas con la produccion
de proteinas estructurales y funcionales que afectan la
funcion del misculo esquelético.

Las distrofias musculares se caracterizan por debilidad
muscular de las extremidades, el tronco y la cara
relacionadas con la musculatura respiratoria, cardiaca y
los musculos craneofaciales. La evolucion, la edad y el
dafo generado por las distrofias es variable dependiendo
del gen mutado.

Una distrofia muscular se define por la presencia de
necrosis y regeneracion de tejido conectivo intersticial
asociado al reemplazo de tejido fibroadiposo, este
fendmeno es variable segln se presente el cuadro clinico
del padecimiento. Por esta razén, se pueden diferenciar
las distrofia muscular de las miopatias congénitas,
metabdlicas e inflamatorias.

La identificacion del gen causal de la distrofinopatia
(Duchenne (DMD)/Becker (DMB), 1987) di6 lugar a la
clasificacién de mutaciones causadas por las distrofias
musculares.

Por mencionar las distrofia mas comunes que se
presentan en la edad adulta se encuentran la distrofia
muscular de Becker, la distrofia miotonica tipo 1y 2 (DM1,
DM2), la distrofia facioescapulohumeral (FSHD), la
distrofia de Emery-Dreifuss (EDMD), la distrofia muscular
oculofaringea (OPMD) vy distrofias musculares que
afectan la cintura pélvica y escapular (LGMD) conocidas
como limb-girdle muscular dystrophies, por sus siglas en
inglés (11).

Por otra parte, este tipo de enfermedades forman parte
de las enfermedades raras y segun reporta Earle &
Bevilacqua (2018) se presentan en un intervalo de 19.8 a
25.1/100000.

Distrofia de cintura (LGMD)

Existen varios subtipos de distrofia de cintura o gamma-
sarcoglicanopatia, pueden seguir un patrén de herencia
autosomico recesivo (LGMD2) y autosémico dominante
(LGMD 1). Son causales de debilidad muscular y su
prevalencia va de 1/20000 padecimientos de acuerdo a
Reyes y cols. (2020). Se puede manifestar la enfermedad
en niflos y adultos y se identifica realizando estudios
genéticos con la cuantificacién de la proteina asociada a
la enfermedad (12).

En los pacientes que presentan este padecimiento se ha
encontrado la mutacién del gen asociado a la proteina
sarcomérica titina (TTN) que se encuentra en musculo
cardiaco y esquelético, y que codifica para un gen del
brazo largo (q) del cromosoma dos (13).

De este padecimiento se pueden ver afectados 6rganos
como el corazén y los musculos respiratorios. De acuerdo
a los estudios bioguimicos de algunos pacientes que
presentan esta patologia se ha detectado niveles
elevados de creatinina quinasa sérica. También se
presenta deterioro y pérdida de fibras musculares que
afectan al musculo esquelético (14).
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Distrofia mioténica (DM1y DM2)

A la distrofia miotonica tipo 1 (DM1) se le conoce como
enfermedad de Steirnet (CIE-9-C: 359.21; CIE-10-ES:
G71.11, ORPHA: 273), es considerada como una
miopatia autosémica dominante de baja prevalencia
(<5/10000) con penetrancia. La sintomatologia que
presentan los pacientes con esta enfermedad son
cansancio cronico, somnolencia diurna, trastornos
digestivos y limitacion de la movilidad, debido a los dafios
cardiolégicos, respiratorios,  endocrinolégicos y
digestivos. Suelen presentar arritmias cardiacas,
resistencia a la insulina, hipogonadismo entre otros
trastornos. Es la distrofia que se presenta con mas
frecuencia y se asocia con el locus 19913.3 con repeticion
anormal del triplete citosina, timina, guanina (CTG). Se
considera como una enfermedad que se transmite de
forma dominante de generacion a generacion. En base al
consejo genético se recomienda el diagnéstico prenatal
debido a las anomalias genéticas neonatales.

La miopatia miotonica tipo 2 (DM2) que se detecta en
pacientes con esta enfermedad presenta menos
complicaciones que la DM1, ya que, la evolucién de la
enfermedad aparece de forma lenta y progresiva y con
dafios respiratorios.

Datos epidemiologicos indican una prevalencia de 12.5
casos por cada 100000 habitantes en Espafia de acuerdo
a Rosado-Bartolome y cols. (2020).

La explicacion genética se refiere a la expansion del
triplete citosina-timina-guanina que se encuentra en la
region no codificante 3’ de la enzima Kinasa ubicado en
el brazo largo del cromosoma 19 (19913.3) como
resultado de las expansiones y acumulacién de
inclusiones de origen ribosémico en el nicleo celular,
alterando el corte y empalme de genes como los que
codifican el canal de cloro tipo 1 (CIC1), el receptor de la
insulina y el de la troponina T cardiaca, por mencionar.
El tratamiento clinico depende de las repeticiones
identificadas en los individuos que manifiestan la
enfermedad (15).

Distrofia facioescapulohumeral (FSHD)

La distrofia facioescapulohumeral, por sus siglas en
inglés es conocida como FSHD se ha reportado una
prevalencia de 1/20000. Se reporta que un porcentaje del
30% de los sujetos que presentan la enfermedad son

pacientes asintomaticos. Los pacientes presentan dafio
en la faz, en la cintura y debilidad de los musculos
peroneos y de la cintura pelviana, pueden presentar
dafos auditivos y telangiectasias retinales. Representa
una enfermedad genética de tipo autosémica dominante
con un 95% de penetrancia detectada en sujetos de 20
afos, con expresividad fenotipica variable.

La falla genética se identifica en la regién del sub-
telémero del cromosoma 4q35, lugar donde se hacen
presentes contracciones (D4Z4) repetitivas y los
sintomas se manifiestan cuando las contracciones se
acercan a 10 o menos de 3.3 kilobases (kb). Las
contracciones D4Z4 no siempre son de origen patolégico,
ya que, dependen de la poliadenilacion y transcripcion del
homeobox DUX4, debido a la acumulacién de este
transcrito y otros que se traducen a un efecto toxico en
los musculos y otros tejidos. El fenotipo de cada paciente
depende del defecto genético definido y los fendmenos
de anticipacion pueden ser heredables.

Para diferenciar el diagndstico de la enfermedad es
importante detectar el signo de Beevor, que consiste en
la elevacion del ombligo al contraer los musculos rectos
del abdomen, caracteristico de esta enfermedad (16).

Distrofia de Emery Dreifruss (EDMD)

Es una enfermedad que aparece a los 20 afios
aproximadamente. La prevalencia va de 0.13 a 0.2 en
100000, segun reportan la Sociedad Espafiola de
Neurologia en 2016 (17).

La relacion genética de la enfermedad esta relacionada
con tres genes:

EMD: codificada con emerina (proteina de la membrana
nuclear en la morfologia, miogénesis o formacion del
tejido muscular y en la proliferacion celular). El gen de
EMD (emerina), se encuentra en el brazo largo del
cromosoma X (Xg28) y codifica una proteina denominada
emerina.

FHLZ1: codifica a FHL1 (gen que da lugar a isoformas para
dar instrucciones a proteinas musculares) para la EDMD
ligada al cromosoma X.

LMNA: codifica la lamina A y C, para las formas
autosémica dominante AD y autosémica recesiva AR. La
proteina LMNA participa en el soporte estructural del
nacleo celular).

Se han encontrado variantes de las laminas ¢.1588C>T
similar a ¢.1589T>C que da lugar a un cambio missense
pLeu530Pro asociada a la EDMD autosémica dominante
@an.
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Distrofia oculofaringea (OPMD)

Considerada como una enfermedad de caracter
autosémico dominante con penetrancia incompleta y
midtica, a veces se considera como enfermedad
autosémica recesiva segun sea el caso clinico.

Los investigadores Laylor (1915) y posteriormente Brais
(1998) describieron la enfermedad caracterizada por la
expansion del triplete guanina-citosina-guanina (GCG) en
el gen PABPNL1 por sus siglas en inglés (poly-(A)-binding
protein nuclear 1) del cromosoma 14. Su prevalencia va
de 1/1000, descubierta en la poblacion canadiense.

Es dificil encontrar datos de la enfermedad y solo se
encuentran reportes de pacientes espafioles y franco-
canadienses, se reportd6 un caso de un paciente con
hepatopatia crénica por déficit de alfa-1-antitripsina. En
otro paciente quien presenta la enfermedad, se reporté
como parte de herencia autosOmica recesiva que
presentaban un alelo de 7 repeticiones en homocigosis
del triplete GCG del gen PABPN1 del cromosoma 14ql-
1.2-q13 (18).

Miopatia distal

Enfermedad caracterizada por seguir un patrén genético
de tipo autosémico recesivo o0 dominante. La
identificacion de la enfermedad esté relacionada con la
distrofia muscular y debilidad muscular de miembros
inferiores de origen genético. La patologia muscular y la
causa genética y la progresion de la enfermedad no tiene
un patron de edad definido.

Esta patologia es considerada como enfermedad rara,
debido a Ila debilidad distal donde se asocian
aproximadamente 20 genes relacionados con miopatias
distales.

La presentacion clinica se deduce por la debilidad en
manos Yy pies, donde la debilidad distal predomina. La
biopsia muscular permite visualizar el dafio muscular
asociado a la distrofia o patologia miofibrilar relacionado
con las proteinas vinculadas a la enfermedad, asi como
el proceso celular relacionado con la funciéon muscular, el
citoesqueleto, las vias de degradacion de proteinas y las
funciones de ARN.

En América latina se han realizado estudios asociados a
los genes DYSF, GNE, ANO5, ACTA1l, NEB, FLNC,
BICD2 y MYH7 (19).

Miopatia miofibrilar

La miopatia fibrilar es considerada como una enfermedad
que causa distrofia muscular, afectacion manifestada
principalmente en el masculo esquelético y a veces se ve
afectado el musculo cardiaco.

La causa de la enfermedad es de indole genético, la
afectacion se manifiesta en misculos distales de manos
y pies, a veces en los musculos proximales, pero también
se ha visualizado alteraciones en diferentes partes del
cuerpo humano.

La razon genética de la enfermedad se explica por la
presencia de mutaciones en los siguientes genes:

DES (40 mutaciones), identificado en el brazo largo del
cromosoma 2 (2g35), los pacientes con anomalias en
este gen sufren de cardiopatias.

MYOT (aproximadamente 5 mutaciones), situado en el
brazo largo del cromosoma 5 (5g31).

LDB3 (3 mutaciones), situado en el brazo largo del
cromosoma 10 (10g22.3-g23.2).

Los genes anteriores codifican las proteinas desmina,
miotilinay LIM 3 en las fibras musculares. En este sentido
se cambian aminoacidos por proteinas involucradas con
la funcién de los sarcomeros que son estructuras que
permiten los movimientos de contraccion y relajacion, se
relacionan con las proteinas activas en el interior del
sarcomero, en los discos Z. Estos genes son agentes
causales de la miopatia miofibrilar 1, 3y 4 (MFM1, MFM3
y MFM4).

FLNC, se sitlia en el brazo largo del cromosoma 7 (7932-
g35), codifica una de las tres laminas relacionadas con la
proteina gamma filamina, cuya funcién es entrecruzar los
filamentos de actina en las redes ortogonales en el
citoplasma y participa en el anclaje de proteinas
membranales para el citoesqueleto de actina.

Se han identificado variantes de transcripcion que
codifican diferentes isoformas. En la filamina existen
dominios N-terminal filamentoso de asociaciéon con la
actina, un dominio de autoasociacién C- terminal y un
dominio de unién a la glicoproteina en membranas. La
presencia de éste gen da lugar a la miopatia fibrilar tipo 4
y 5 (MFM4 y MFM5). Estas mutaciones dan lugar a las
caracteristicas clinicas de la miopatia del anillo 6seo.

BAG3, este gen se sitla en el brazo largo del cromosoma
10 (10g25.2-g26.2), codifica una proteina BAG con
funcién antiapoptética, que se encuentra en el disco Z del
sarcoémero, lo cual da lugar a la miopatia miofibrilar tipo 6
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(MFM®). El tipo de mutacidn por la presencia de este gen
provoca atrofia en fibras musculares, desorganizacion
miofibrilar, acumulacién sarcoplasmica de material
granular filamentoso electrodenso y degeneracion
miofibrilar con minicentros de acuerdo a los estudios de
laboratorio reportados. Se caracteriza por seguir un
patrén de herencia autosémico dominante.

CRYAB, situado en el brazo largo del cromosoma 11
(11922.3-g23.1), codifica la proteina alfa-B cristalina,
previene la formaciéon de filamentos intermedios
relacionados con la proteina desmina. Las mutaciones en
este gen generan la miopatia miofibrilar 2 (MFM2). Los
pacientes pueden presentar insuficiencia respiratoria,
miocardiopatia hipertréfica y cataratas (20).

En la tabla 1 se muestran diferentes tipos de distrofia
asociadas a diagndstico y tratamientos especificos (11).

Distrofia Herencia Patrén Diagnéstico Comentari
de 0
debilidad

Distrofinopatia Ligada al 1 Genético: Pseudo

S Cromosoma 85% Hiper-

(DMD/BMD) X delecion/dupli | trofia

cacion gemelar.

Monitorizac
15 % ion
mutacion cardiaca y
puntual. respiratoria.
Biopsia

Distrofia de Tipo 1-AD lenla Fenotipo Enfrentamie

cinturas Tipo 2 AR mayoria. clinico. nto

(LGMD) Biopsia (HQy | sistémico

Western necesario.
Blot). RM
Genético.

Distrofia AD 3, combina Fenotipo Miotonia

mioténica fenémeno de con4ys. clinico. clinica,

(DM1y anticipacion. Genético. facies

DM2). caracteristic

ay
debilidad
distal,
compromis
o cardfaco,
SNC.

Distrofia facio AD 2 Fenotipo Caracteristi-

escapulo clinico. cas

humeral Genético. asimétricas.

(FSHD). Compromis

o facial.

Distrofia de Ligada al 2 Biopsia: Retraccione

Emery cromosoma ausencia de sy

Dreifruss X hemerina. compromis

(EDMD). (femenino), Fenotipo o cardiaco,

Autosémica clinico. lipodistrofia
dominante. Genético. .

Distrofia AD 90% 4.1en Fenotipo Mayores de

oculofaringea o menor clinico. 50 afios.

(OPMD). AR 10% medida. Biopsia. Compromis

Genético. o ocular,
disfagia.

Miopatia AD 0 AR. 3 RM muscular. Diagnéstico

distal. Biopsia. diferencial

Genético. con
neuropatias.

Miopatia Ensu 1,3,5,6. RM muscular. Amplio

miofibrilar. mayoria AD. Biopsia espectro

(depdsitos fenotipico.

miofibrilares). Compromis

Genético. [
respiratorio
y cardiaco.

Tabla 1. Caracteristicas de distrofias presentes en
adultos y el diagnéstico reportado en la literatura (11).

Conclusioén

El masculo es un érgano contractil que determina la forma
y el contorno de nuestro cuerpo y el sistema muscular
est4 constituido de mas de 600 musculos que existen en
el cuerpo humano y la funcién principal de los mismos es
el movimiento, de esta forma, se crea un equilibrio al
estabilizar la posiciéon del cuerpo, producir movimiento,
regular el volumen de los 6rganos, movilizar sustancias
dentro del cuerpo y producir calor. En los intestinos los
musculos regulan el transito intestinal, en el utero,
permiten contracciones que facilitan la fertilizacion del
Ovulo o la expulsion del endometrio durante la
menstruacion, o las arterias, ayudando al desplazamiento
de sangre. Al mismo tiempo la musculatura contribuye al
adecuado funcionamiento del sistema cardiovascular o
digestivo, por esta razén el estudio de tejidos musculares
es importante, aunado a las patologias asociadas al
estudio del tejido muscular. Si bien la diferencia en la
conformacion de los diferentes tipos de miusculos,
esquelético, cardiaco y liso nos dan la pauta para conocer
su funcién en los diferentes lugares en donde se
encuentran en nuestro organismo, es importante saber y
conocer que las diferencias de sus estructuras permiten
asociar los musculos para detectar anomalias o
mutaciones genéticas que permiten la diferenciacion en
base a los estudios genéticos y mediante el conocimiento
de las rutas y mecanismos bioquimicos de las proteinas
en cuanto su funciéon y estructura en el desarrollo y
movimiento muscular.

Por lo anterior, es importante conocer el tipo de células
del musculo esquelético, la contraccion individual de las
fiboras que lo conforman, las células estriadas, la
presencia de actina y miosina en el sarcOmero, la
contraccién por estimulaciéon nerviosa, la presencia de
troponina en filamentos delgados, y la identificacion del
reticulo sarcoplasmatico bien desarrollado.

Respecto al musculo cardiaco, es imprescindible
identificar el tipo de células que son cortas, ramificadas y
estriadas, asi como la magnitud de la contraccion celular
completa, la identificacion del nicleo en el centro de la
células, la presencia de actina y miosina en el sarcomero,
la generacion de potenciales de accion propios, la
composicion de troponina en filamentos delgados y la
union celular por discos intercalares.

Finalmente, el conocimiento de las estructuras
musculares y la relacion de los genes identificados en
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cada anomalia permiten la asociacién con las patologias
relacionadas a las distrofias y miopatias de tal forma que
la identificaciéon de éste tipo de enfermedades y su
clasificacion permite delimitar la investigacién y dar un
pronéstico verdadero del diagnéstico para cada paciente
considerando la prevalencia e incidencia de la
enfermedad en diversos lugares del mundo como parte
de la salud actual.
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