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Resumen

Descripcion del caso: Mujer de 49 afios que manifiesta en 2004 neumonias de repeticion, siendo derivada por
su médico de familia a neumologia, donde es diagnosticada de hiperreactividad bronquial. La frecuenciade
neumonias se agrava requiriendo ingresos hospital arios. En 2008 |a paciente refiere ademés astenia, caida de
cabello, facies adelgazaday parpados caidos. Como dato importante un hermano es diagnosticado de
distrofia miotonica de Steiner. Tras realizar estudio genético en neurologia, se confirma en 2011 que nuestra
paciente presenta dicha enfermedad hereditaria junto a sus dos hijas. En 2014 se decide derivar ala unidad de
ventilacion mecénica domiciliaria a causa de la cronicidad de insuficiencia respiratoriay patologiainfecciosa
junto con la dificultad para expectorar. La paciente es seguida en este servicio hasta la actualidad donde es
entrenada para €l uso de los aerosoles y latos mecanica. La enfermedad actual mente esta marcada por
somnolenciadiurnay progresiva pérdida de fuerza, atragantamientos, estrefiimiento, requiere andador y
desaturaciones nocturnas siendo candidata a ventilacion mecanica no invasiva.

Exploracion y pruebas complementarias. Historia clinica: antecedentes familiares. Exploracion de los grupos
musculares afectos. Reflejos osteo-tendinosos. Miotonia. Manifestaciones digestivas y endocrinas. Estudio
enzimas musculares. Electrocardiogramay ecocardiograma. Estudio genético.

Juicio clinico: Distrofia mioténica de Steinert.

Diagnostico diferencial: Enfermedades del SNC: enfermedad desmielinizante, enfermedades de la
motoneurona. Enfermedades del SNP: metabdlicas como déficit de B12, diabetes o uremia. Enfermedades de
la unién motora: miastenia gravis. Otras miopatias.

Comentario final: Seria muy interesante crear un equipo multidisciplinar en miopatias que integren alos
diferentes profesionales que intervienen en una enfermedad poco frecuente como esta. ES necesaria una
vision completa, de manera que e enfermo seamejor atendido, de una forma continuay con un grado de
mayor consenso entre las pautas a seguir de los diferentes profesionales.
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