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Resumen

Descripcion del caso: A continuacion presentamos el caso de un varén de 50 afios, con antecedentes de ulcus,
dermatitis y déficit de B12; que desde hace dos afios nota debilidad progresiva, sobre todo al subir cuestas,
ciertainestabilidad en lamarchay que ha perdido peso y mucha masa muscular. Ademés refiere dificultad
paratragar y palpitaciones ocasionales.

Exploracion y pruebas complementarias: A laexploracion fisica destacaba debilidad generalizada, sobre todo
en €l tronco y anivel proximal en miembros superiores, debilidad marcada en el cuello. A laauscultacion
teniataguicardiaa 160 Ipm, sin soplos. Se realiza ECG con fluter auricular a 169 Ipm 3/1. Rx de torax:
cardiomegalia global con signos de redistribucién vascular, no otras ateraciones. Analitica de sangre donde
destacaba: hipertransaminasemia: GOT 84, GPT 83, GGT 161. Creatinquinasa: 1.357. Seiniciatratamiento
con prednisona por sospecha de polimiositisy se deriva a Medicina Interna para completar estudio. TC
cuello, torax, abdomen, pelvis. hepatomegalia moderada, resto sin alteraciones. Estudio neurofisiol 6gico:
patrén miopético leve-moderado de musculatura proximal y distal de miembros superiores e inferiores.
Biopsia muscular cuédriceps: compatible con miopatia miofibrilar.

Juicio clinico: Miopatia miofibrilar.

Diagnostico diferencial: Miopatias inflamatorias (polimiositis, dermatomiositis, miositis por cuerpos de
inclusion). Miopatias endocrinas: desordenes tiroideos, paratiroideos, adrena y pituitarios. Miopatias toxicas:
alcohol, corticosteroides, narcéticos, colchicinas, cloroquina. Miopatias metabdlicas. Miopatias infecciosas.

Comentario final: Las miopatias miofibrilares forman un grupo de trastornos neuromuscul ares, heterogéneo
desde el punto de vistaclinico y genético, aunque con fenotipo morfol 6gico comun. Se caracterizan por
cambios estructurales miofibrilares que consisten en acumulaciones intracel ulares anémal as de filamentos
intermedios de desminay otras proteinas. Las manifestaciones clinicas son variables siendo dominante la
debilidad muscular de progresion lenta. También puede presentarse cardiopatiay neuropatia periférica. Suele
iniciar en lavida adulta, con un rgpido curso clinico. El diagnéstico se basa en biopsias musculares. El
paciente continda en tratamiento con prednisona oral 25 mg/24h, aunque actualmente no se dispone de
terapia especifica para esta enfermedad. Esta pendiente de completar varios estudios. analitica de sangre con
marcadores especificos, estudio genético, seguimiento en Cardiologia por fluter auricular, pendiente de
CardioRM vy Holter e interconsulta con Nefrologia por proteinuria.
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