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Monomelic amyotrophy. Report of one case

Monomelic amyotrophy, also known as Hirayama disease, is a rare lower
motor neuron syndrome due to localized lower motor neuron loss in the spinal
cord at the cervical level. Clinically, monomelic amyotrophy is defined by the in-
sidious onset of unilateral atrophy and weakness involving the hand and forearm,
typically beginning in the second or third decade of life. We report 19-year-old
man with a two years history of slowly progressive unilateral weakness and
atrophy of his right-hand muscles. Neurological examination revealed weakness
and atrophy in his intrinsic hand muscles, with sparing of the abductor pollicis
brevis muscle. Also, mild atrophy of the ulnar aspect of the forearm was detected
with sparing of the brachioradialis muscle. Electromyography showed active and
chronic neurogenic changes affecting C8 and T1 myotomes, with mild chronic
neurogenic changes on C7 myotome. Magnetic resonance imaging of his cervical
spine revealed spinal cord atrophy involving C5 to C7 segments, associated with
forward displacement of the posterior wall of the dura in cervical spine flexion.
The clinical features associated with the imaging and electrophysiological findings
support the diagnosis of monomelic amyotrophy.
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(MNI) son un grupo heterogéneo de enfer-

medades neuromusculares que se presentan
clinicamente con atrofia muscular, debilidad, e
hiporeflexia'. Esto se deben a la disfuncién y/o
degeneracion de la motoneurona alfa, dafio que
puede localizarse en el asta anterior, el axén mo-
tor y/o la mielina que lo rodea. Los sindromes
de MNI pueden ser clasificados en hereditarios
(ej. atrofia muscular espinal, AME), esporadicos
(ej. esclerosis lateral amiotréfica, ELA) e inmu-
nomediados (ej. neuropatia motora multifocal).
Caben destacar también como etiologia infecciosa,
la poliomielitis y el sindrome postpolio. Depen-
diendo de la sospecha diagnéstica la informacién
clinica debe ser complementada con pruebas
electrofisioldgicas, imagenes, estudio de liquido

l os sindromes de motoneurona inferior
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cefalorraquideo, test genéticos y/o marcadores
séricos (ej. autoanticuerpos).

La atrofia monomiélica distal de extremi-
dad superior, conocida como enfermedad de
Hirayama, es una enfermedad infrecuente de la
MNI, caracterizada por inicio focal e insidioso
de debilidad y atrofia de la extremidad superior,
en ausencia de déficit sensitivo, bulbar o signos
piramidales?. Se presenta usualmente en pacientes
jovenes (entre los 15 a 25 afios), en una proporcion
hombre mujer de 9:1. Los sintomas progresan por
un periodo de uno a cinco afios, luego del cual se
estabilizan, lo que sugiere un curso autolimitado
de la enfermedad®. Su etiologia es desconocida,
pero un dano hipéxico-isquémico secundario a
compresion medular durante la flexién cervical
es la hip6tesis mds plausible®. Esta enfermedad ha
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sido descrita principalmente en poblacién asidtica,
existiendo escasos reportes en poblacion caucésica,
y menos aun en poblacién mestiza sudamerica-
na>’. Se presenta el caso clinico de un paciente
chileno con el diagnéstico de atrofia monomiélica
distal de extremidad superior.

Caso clinico

Paciente de sexo masculino de 19 afios de edad,
chileno, sin antecedentes familiares de impor-
tancia, que consulto al servicio de neurologia del
Hospital del Salvador (Santiago, Chile), por cua-
dro de debilidad y atrofia progresiva de la mano
derecha. Su historia comenzé cerca de dos afnos
antes, con debilidad en la abduccién del dedo me-
niique derecho y paulatina debilidad de abduccién
y aduccién de todos los dedos de la mano, asociado
a atrofia de musculatura intrinseca de la mano.
Adicionalmente, refiri6 leve adormecimiento de
la cara medial de la mano y antebrazo derecho.
No mencioné ningtin desencadenante capaz de
acentuar la debilidad referida, especificamente no
presentaba “paresia inducida por frio”. Tampoco
refirié dolor cervical o de cintura escapular. El
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examen mental y de pares craneanos fue normal,
sin evidencia de Sindrome de Horner. Al examen
de las extremidades destac6 debilidad y marcada
atrofia de musculatura intrinseca de la mano
derecha, con relativa indemnidad del trofismo y
fuerza del musculo abductor pollicis brevis (APB),
asociado a disminucién del reflejo osteotendineo
ctbito pronador (raiz C8), con indemnidad de
reflejos bicipital (raiz C5), supinador (raiz C6)
y tricipital (raiz C7) (Figura 1A y 1B). Ademds,
presentaba leve atrofia de la cara medial del an-
tebrazo derecho, con preservacién del mdsculo
braquiorradialis (Figura 1C). No se observé fasci-
culaciones. Destacaba leve hipoestesia subjetiva al
algodon en la cara medial de la mano y antebrazo
derecho. No se observé compromiso de vias largas
ni amiotrofia en otros segmentos corporales. Los
siguientes sindromes se plantearon como alter-
nativas diagnosticas: (i) plexopatia braquial baja
(de tronco inferior o cordén medial) o (ii) atrofia
monomiélica distal de extremidad superior. Los
examenes bioquimicos y hematoldgicos generales
resultaron normales, y una resonancia magnética
(RM) de columna cervical en posicién neutra, rea-
lizada 12 meses previo a la consulta, fue informada
normal. El estudio electrofisioldgico revel6 severa

Figura 1. Hallazgos clinicos en la atrofia
monomiélica distal de extremidad supe-
rior. Se observan cambios troficos de la
mano y antebrazo derecho. Se observa
atrofia de la musculatura intrinsica de
la mano, con relativa preservacién de la
musculatura tenar, en comparacion con
la hipotenar (Ay B: flechas). Adicional-
mente, es posible observar la indemidad
del musculo braquiorradialis (C: flechas).
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reduccién de la amplitud del potencial motor
compuesto en el masculo abductor digiti minimi
(ADM; 0,2 mV), con preservacion de la respuesta
motora en el musculo APB (11,4 mV), asociado
a velocidad de conduccién motora normal en
todos los nervios explorados. No se documento
bloqueo de conduccién. La conduccién nerviosa
sensitiva fue normal en los nervios mediano, cu-
bital y antebraquial cuténeo medial a ambos lados.
Ausencia de onda F al estimular el nervio cubital
derecho, mientras en el nervio mediano derecho
se registr6 onda F con latencia minima normal.
La electromiografia (EMG) mostr6 denervacién
activay crénica en multiples mudsculos correspon-
dientes a los miotomas C8 y T1, asociada a leves
signos de denervacién crénica en el miotoma C7.
Complementariamente, se realizaron potenciales
evocados somatosensoriales estimulando el ner-
vio cubital derecho e izquierdo (raices C8 y T1),
los cuales resultaron simétricos y con latencias
en rango fisiolégico. Adicionalmente, se realizé
una RM de plexo braquial que resulté normal.
Finalmente, se realizdé una nueva RM de columna
cervical en posicién neutra y en flexién que mos-
tré atrofia de la médula espinal cervical entre los
niveles C5 y C7, mayor a derecha, y compresién
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de la médula espinal cervical secundaria a despla-
zamiento anterior de la pared posterior del saco
tecal durante la flexién (Figura 2). En suma, dado
el cuadro clinico del paciente, en conjunto con los
hallazgos imagenoldgicos y electrofisioldgicos, se
realiz6 el diagndstico de atrofia monomiélica distal
de extremidad superior. Al paciente se encuentra
actualmente en control con indicacién de uso de
collar cervical.

El paciente otorgd consentimiento para la
publicacién de su caso clinico.

Discusiéon

En concordancia con el caso clinico descrito, la
atrofia monomiélica distal de extremidad superior
corresponde a un sindrome de MNI, que afecta
predominantemente los musculos de la mano y el
aspecto medial del antebrazo, miotomas C7 a T1.
Clédsicamente, se describe relativa preservacién del
trofismo del musculo braquiorradialis (miotoma
C6), generando el signo clinico de “amiotrofia
oblicua”, elemento caracteristico de esta enferme-
dad®. Adicionalmente, algunos pacientes describen
exacerbacion de la debilidad inducida por el frio y

Figura 2. Resonancia magnética de
columna cervical en posicién neutra
(A-B) y en flexion (C-D). Secuencias T2
muestran adelgazamiento de la médula
espinal entre C5 a C7, mayor a derecha.
En la maniobra de flexion se observa
ingurgitacion del plexo venoso epidural
posterior, con desplazamiento del saco
tecal hacia anterior, que comprime la
médula espinal (flechas).
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un leve temblor durante la extension de los dedos?,
signos clinicos que nuestro paciente no presen-
taba. Aunque la mayoria de los pacientes tienen
un compromiso focal unilateral, se ha descrito el
compromiso bilateral en hasta 30% de los casos’.
Tipicamente, los pacientes presentan indemnidad
de pares craneanos, funcién cerebelosa, via pira-
midal y funcién de esfinteres. Si bien la funcién
sensitiva en la extremidad superior también estd
usualmente preservada, se ha descrito que 8% de
los pacientes presentan leves defectos sensitivos en
la extremidad comprometida, que, al igual que en
nuestro paciente, presentan examenes electrofisio-
l6gicos normales’. Aunque inicialmente la atrofia
monomiélica distal de extremidad superior puede
simular una ELA o una AME tipo IV, la atrofia
monomiélica tiene un curso usualmente benigno,
con un curso progresivo inicial, seguido de una
estabilizacion espontdnea'.

Con respecto a los exdmenes complementarios,
las evaluaciones electrofisioldgicas e imagenol6-
gicas juegan un rol fundamental. La EMG revela
pérdida de unidades motoras en los miotomas C7
a T1, con indemnidad de las conducciones sensi-
tivas''. Adicionalmente, los pacientes presentan
atrofia preferente de la musculatura hipotenar
(mudsculo ADM) por sobre la tenar (musculo
APB), lo que genera un patrén de atrofia muscular
llamado “sindrome inverso de la mano dividida”
(“reverse split hand syndrome”). Este elemento
clinico-electrofisiolégico diferencia el patrén de
atrofia de pacientes con ELA, en los cuales la emi-
nencia tenar se compromete preferentemente’?.
Recientemente, un estudio utilizando técnicas de
excitabilidad cortical mediante estimulacién mag-
nética transcraneal, determiné indemnidad de los
circuitos intracorticales en pacientes con atrofia
monomiélica distal de extremidad superior, lo
cual permite diferenciar la enfermedad de la ELA
de inicio precoz (< 45 anos de edad)®. En relacién
alos hallazgos imagenoldgicos, los estudios de RM
cervical revelan atrofia espinal cervical (usualmen-
te de C5 a C7), aplanamiento asimétrico espinal
e hiperintesidad intramedular'*. Adicionalmente,
durante la flexion cervical, es posible observar un
desplazamiento anterior de la pared posterior del
saco tecal (duramadre dorsal) e ingurgitacién del
plexo venoso epidural®. Tal como lo ejemplifica
nuestro paciente, es indispensable realizar RM de
columna cervical en posicién neutra y en flexién
para realizar el diagnéstico correcto, junto con
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un seguimiento imagenoldgico si la primera
RM cervical resulta normal. En relacion a estos
hallazgos, se ha propuesto que el proceso de mie-
lopatia compresiva cervical podria explicarse por
una potencial disparidad entre el crecimiento de
la columna vertebral y el de la médula espinal'c.
Sin embargo, esto no explicaria la presencia de
enfermedad en pacientes con RM cervical normal.
Si bien los hallazgos imagenoldgicos previamen-
te descritos apoyarian la hipdtesis de un dafo
hipéxico-isquémico secundario a un fenémeno
de compresién dindmico cervical, otras hipdtesis
etiopatogénicas incluyen potenciales procesos
neurodegenerativos, autoinmunes y factores ge-
néticos'”!®. Estos dltimos permitirian explicar la
alta frecuencia en poblacién asidtica, junto con la
existencia de casos familiares.

Con respecto a las opciones terapéuticas,
se han reportado dos principales alternativas:
(i) tratamiento conservador, mediante el uso de
collar cervical, el cual ha reportado enlentecer la
progresion clinica de la enfermedad"y (ii) cirugia
de descompresion vy fijacién cervical (con o sin
duroplastia), la cual estarfa reservada para pacien-
tes con deterioro funcional progresivo a pesar de
las medidas conservadoras®. Cabe destacar que,
dado lo infrecuente de la enfermedad, no existen
estudios randomizados que hayan comparado
el tratamiento conservador versus el quirdrgico.

En conclusién, hemos presentado un caso
clinico de atrofia monomiélica distal de extre-
midad superior en un paciente chileno. Dado lo
infrecuente de la patologia, es indispensable tener
un alto grado de sospecha de la enfermedad para
asi realizar un diagnoéstico y tratamiento en etapas
tempranas. Es ademds relevante distinguir esta
entidad de otros sindromes de MNI, como la ELA
y AME, que presentan un manejo y prondstico
muy distintos.
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