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Resumen

Introduccion: Ladistrofiamioténicatipo 1 o enfermedad de Steinert (ES) esla distrofia muscular mas
frecuente en adultos, de herencia autosémica dominante, que puede cursar con alteraciones cardiacas,
oculares, pulmonares, digestivas y endocrinas. De |las endocrinopatias asociadas, |as mas frecuentes son la
resistenciaalainsulina, € hipogonadismo hipergonadotropo, la afectacion del gje calciotropo y adrenal y
alteracion de la osmorregul acion del sodio.

Objetivos: Conocer la prevalencia de endocrinopatias en una cohorte de pacientes con enfermedad de
Steinert.

Meétodos: Estudio descriptivo retrospectivo de pacientes con diagndstico de ES seguidos en la Unidad de
Patologia Neuromuscular, remitidos a una consulta especifica de Endocrinol ogia para descartar
endocrinopatias.

Resultados: Se estudiaron 47 pacientes; 24 varones (51,1%) y 23 mujeres (48,9%), de edad mediade 44 + 13
anos. El 91% padecia alguna endocrinopatia. El 21% tenia alteracion del metabolismo hidrocarbonado (HC);
3 (6%) de €ellos, diabetes. El 11% presentaba hipofuncion tiroidea, el 50% BMN o nddulos solitarios con
eutiroidismo. El 17,8% padecia hipogonadismo hipergonadotropo. En el 8,5% se detectd ACTH elevadasin
hipercortisolismo enddgeno. La alteracion del eje somatotropo se observé en un solo paciente. La prevalencia
del déficit de vitamina D fue del 61%. Hubo dos casos de hiperparatiroidismo primario y 3 de
hipoparatiroidismo funcional con normocalcemia. En nuestra serie, en el 23% se observo hipernatremia
aislada asintomatica en alguna ocasion, en probable relacion con defecto del osmorreceptor de sodio,

hallazgo descrito en esta poblacion.

Conclusiones: La prevalencia de endocrinopatias en pacientes con ES es muy elevada, por |o que se aconsgja
derivacién a Endocrinologia, incidiendo en el despistgje de alteraciones del metabolismo HC, del gje
calciotropo y gonadotropo. Asimismo es necesario vigilar |as alteraciones el ectroliticas en estos pacientes.
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