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RESUMEN

La Enfermedad de Hirayama —o amiotrofia monomélica— es una afeccion de baja
frecuencia y escasamente reportada en la edad pediatrica. Se presenta el caso
clinico de un adolescente de 15 afios de edad con disminucién de la fuerza
muscular y pérdida de la masa muscular, que comenzé a los 10 afos de edad por la
mano izquierda, y le afecté posteriormente el antebrazo. Mantuvo un curso
progresivo durante 3 afios, para luego mantenerse estable. El electromiograma de
aguja arrojo lesidon de axones motores o motoneuronas dependientes de los
miotomas C7-T1, y en menor grado, C5-C6. En la tomografia axial computarizada
con contraste endovenoso en marcada flexion cervical, se observé desde C7-T2 una
evidente ectasia venosa posmedular asimétrica, predominantemente del lado
izquierdo, por congestidn del plexo venoso vertebral posterior interno. En este
paciente la enfermedad se detuvo espontaneamente, en otros casos es necesario
limitar la motilidad de la columna con el uso de un collar cervical, y solo llegar a la
cirugia en los casos mas severos de evolucién rapida.

Palabras clave: amiotrofia focal benigna, amiotrofia monomélica, enfermedad de
Hirayama, enfermedad de Sobue.

ABSTRACT

Hirayama disease or monomelic amyotrophy is a low frequent, barely reported
illness at pediatric ages. Here is the clinical case of 15 years-old boy that presented
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with reduced muscular strength and loss of muscle mass; this condition began at
the age of 10 year in his left hand and then affected the forearm. The illness
progressed for three years and then remained stable. The needle electromyogram
showed a lesion in C7-T1 myotome-depending motor axons or motoneurons and to
less extent in those C5-C6 depending ones. The venous contrast computed
tomography on a marked cervical cord flexion position; it was observed an evident
asymmetric postmedullary vein ectasia from the C7-T2 myotomes, mainly on the
left side, caused by the internal posterior vertebral vein plexus congestion.

There was spontaneous remission of the disease in this patient, but it is necessary
in other cases to limit the cervical cord motility with the use of a collar and to only
perform surgery in the most rapidly evolving and severe cases.

Keywords: benign focal amyotrophy, monomelic amyotrophy, Hirayama disease,
Sobue disease.

INTRODUCCION

La enfermedad de Hirayama —o atrofia monomélica— esta considerada una entidad
de baja prevalencia, y existen pocos reportes en la edad pediatrica propiamente
dicha. Esto explica, en gran medida, que la mayoria de los articulos publicados y
revisados tengan mas de 5 afios.

La enfermedad fue descrita por primera vez en 1959 por Hirayama (a quien debe
su nombre), en 12 pacientes japoneses, mas frecuente en sexo masculino, entre
los 15 y 25 afios de edad. Desde su descripcion hasta la fecha estan en discusién
varias teorias etioldgicas.! Se caracteriza por un comienzo entre los 15 y 25 afios,
con atrofia muscular limitada a la mano y antebrazo, ausencia de trastornos
sensitivos, pérdida de los reflejos osteotendinosos en los miotomas afectados, y
una progresion lenta durante aproximadamente 3 afios, con posterior estabilizacion
del cuadro.l

A pesar de ser considerada por algunos autores como una atrofia muscular espinal,
la entidad es esencialmente esporadica y unilateral. El comienzo es insidioso, y
puede progresar durante meses o afios, con una estabilizacién generalmente a los
5 aflos de haber comenzado.!

La edad en la que se presenta varia ostensiblemente, se reportan pacientes hasta
de 65 afios, aunque la media sigue siendo los 20 anos.® La atrofia y debilidad
muscular afectan a los miotomas cervicales bajos (C7) hasta el primero toracico
(T1) generalmente, con afectacion moderada del musculo braquiorradialis.

Las fasciculaciones son raras, aun en presencia de gran atrofia, y existe respeto por
los musculos del hombro. No obstante, los estudios neurofisiolégicos pueden
detectar afectacion subclinica a partir del miotoma cervical 5 (C5).'7

La etiologia de la enfermedad de Hirayama se mantiene desconocida hasta el
momento. Se invoca la pérdida de motoneuronas del asta anterior de la médula
espinal cervical sin cambios degenerativos, lo que sugiere una causa compresiva.*>
Actualmente se evalla también la posibilidad de que exista una isquemia venosa
secundaria al desplazamiento anterior del saco dural durante la flexién recurrente
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del cuello.8-3 Para aumentar la incertidumbre en cuanto a su etiologia, no se han
encontrado diferencias importantes entre el didametro anteroposterior medular entre
pacientes y controles, lo que apoya la teoria etioldgica de una degeneracion
primaria de la motoneurona.#

PRESENTACION DEL CASO

Se trata de un paciente masculino, de 15 afios de edad, que acude por presentar
desde los 10 afios de edad disminucion de la fuerza muscular y pérdida de la masa
muscular, que comenz6 por la mano izquierda, y afecté posteriormente el
antebrazo. No se asociaba a trastornos sensitivos, y progresé hasta
aproximadamente los 13 afios de edad. No se recogen antecedentes de infeccion,
traumas o de familiares afectados con similares caracteristicas.

Al examen fisico se constat6 paresia del miembro superior izquierdo a predominio
distal (proximal 4/5 vy distal 3-/5); hipotrofia a predominio de musculos interdseos
palmares y dorsales, musculos de las eminencias tenar e hipotecar, asi como la
porcion cubital del antebrazo (Fig. 1); asi como también ausencia de reflejo bicipital
izquierdo. No se constato alteracion sensitiva, fasciculaciones, ni alteracion a la
palpacion de los nervios periféricos en el area afectada, y el resto del examen fisico
fue normal. El diagndstico se basé en los elementos clinicos, apoyados por los
estudios neurofisioldgicos y los hallazgos imagenoldgicos en la tomografia axial
computarizada (TAC) y la resonancia magnética (IRM).

Fig. 1 A y B. Cambios troficos en antebrazo y mano del lado izquierdo.

El electromiograma con aguja arrojé patrones de contraccién intermedios, a
intermedios aislados dependientes de los miotomas C7-T1, y en menor grado,
C5-C6, con conservacion de las amplitudes, duraciones y frecuencia de descarga
consistente con lesidn de axones motores o motoneuronas. Los estudios de
conduccidn nerviosa sensitiva del miembro superior izquierdo fueron normales, asi
como la conduccién motora y sensitiva en el lado derecho.

En la IRM sin flexidn cervical se observa rectificacion de la lordosis cervical
fisioldgica, con cifosis desde los segmentos C4-C6, disminucidon de la amplitud del
canal medular y de la columna de liquido cefalorraquideo (LCR) premedular en las
secuencias de imagen T1 y T2; igualmente, tenue hiperintensidad lineal vertical de
la médula espinal en la secuencia T2 en los segmentos medulares de C4-C6,
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aunqgue no se observan cambios en la intensidad de sefiales a nivel de los
segmentos C7-T1 (Fig. 2).

Dirg tancia:
184 mm

A B C

Fig. 2 A, B y C. Resonancla magnética (IRM) en las secuencias TL {A) y T2 (B}, y tomoagrafia axial
computarizada (TAC) simple en ventana dsea (C) de la columna cervical sin flexion. Se aprecla
rectificacion de la lordosis con ligera cifosis desde los segmentos C4-C6, e hiperintensidad lineal
vertical de la medula espinal en la secuencia T2. Obsérvese la rectificacion y cifosis de la columna
cervical con reduccian del canal medular por detras del segmento cifdtico (C).

La TAC simple sin flexion cervical también mostré la evidente rectificaciéon de la
lordosis cervical fisioldgica y la cifosis en los espacios mencionados, disminucién de
la amplitud del canal medular por detras de los cuerpos vertebrales C4 y C5, vy el
canal medular midié por detras de C2 18,4 mm vy en C5 12,3 mm.

La TAC con contraste yodado endovenoso con marcada flexién cervical arrojé tanto
en los cortes axiales como en la reconstruccion sagital en maxima intensidad de
proyeccion (MIP), los vasos arteriales y venosos normales en region premedular.
Llama la atencién desde los segmentos C7-T2 una evidente ectasia venosa
posmedular asimétrica, predominantemente del lado izquierdo, por congestién del
plexo venoso vertebral posterior interno (Fig. 3). Los hallazgos topograficos
mencionados coinciden con las alteraciones del examen fisico y del
electromiograma.
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Fig. 3 A, B y C. Tomografia axial computarizada (TAC) con contraste endovenoso (EV) con
reconstruccion en maxima Intensidad de proyeccidn {MIP}, sagital Ay B en marcada flexion
cervical y corte axial en C. Se observa ectasia venosa posmedular a nivel de segmentos C4-
T2, por congestién del plexo venoso vertebral posterior Interno (flecha), la cual es mas
evidente a fa izguierda (A}, con una menor congestidn de los plexos venosos a la derecha (B).
En el corte axial (C) la flecha fina muestra que no hay ingurgitacion del plexo venoso posterior
superficial a la derecha, y a |a izgulerda {flecha gruesa) sa obsarva muy Inguragitado.

DISCUSION

Como se ha expuesto anteriormente, la enfermedad tiene una prevalencia baja y
existen pocos reportes de estos casos en la literatura. A pesar de ser mas frecuente en
Asia, en los ultimos 9 afios en China fueron diagnosticados solo 65 nifios, con una
media de 15,7 + 1,0 afios de edad para su presentacion;!> y en Norteamérica, hasta el
afio 2011, solo se habian reportado 6 pacientes, todos mayores de 16 anos.®
Posteriormente se publicd una serie de casos del Centro de Neurologia Pediatrica de
Cleveland, en el cual, en los Ultimos 10 afios han diagnosticado 6 pacientes, con una
edad media de 15,1 £+ 1,2 afios, y comienzo de los sintomas hasta 3 anos antes,'®
situacion similar a nuestro caso. Se ha observado el comienzo de la enfermedad entre
2 y 3 afos posteriores al periodo de estirén puberal, con evidencia de que existe una
desproporcién entre el crecimiento de la columna vertebral y el contenido del canal
espinal.t®

La forma de presentacion de la enfermedad, la estabilizacion en pocos anos y su
relativa benignidad, han influido en que exista, probablemente, un subregistro y se
retrase el diagnostico, y se planteen inicialmente neuropatias, plexopatias,
esclerosis lateral amiotrdéfica o atrofia muscular espinal.!-16

Nuestro paciente reunid los criterios de la enfermedad de Hirayama,?> comenzando
cerca de los 10 anos con atrofia y pérdida de la fuerza muscular en su mano
izquierda, y posteriormente su antebrazo, aunque al examen fisico también se
constato afectacion discreta proximal. Con anterioridad habia sido atendido en otro
centro de salud de la atencién primaria, donde le diagnosticaron una neuropatia, sin
poder precisar su etiologia; como hemos visto, este es uno de los diagndsticos
diferenciales ante un cuadro clinico similar, sobre todo la neuropatia motora
multifocal.

La mayoria de los pacientes con enfermedad de Hirayama logran una estabilidad
espontanea. Se ha reportado!’-'° que el uso de un collar cervical lo antes posible en
estos pacientes puede detener la progresién de la enfermedad. La cirugia quedaria
limitada para los casos mas severos y que tengan un curso rapidamente progresivo.
El conocimiento y sospecha de la enfermedad de Hirayama permite su diagnéstico y
tratamiento en etapas precoces.
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