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Resumen

Descripcion del caso: Varén de 38 afios acude a consulta por dificultad respiratoria desde hace mesesy
delgadez extrema. Antecedentes familiares: Padre y hermano fallecidos por muerte stibita. Antecedentes
personales. ganadero, no habitos toxicos.

Exploracion y pruebas complementarias: TA: 120/82 AC: arritmica 74x”. AP: hipoventilacion. ECG: bloqueo
bifascicular. Atrofia muscular brazos. Cara afilada. Ante estos datos se deriva a Hospital paratratamiento
urgente y estudio. Se colocd marcapasos. Ecocardiograma-Doppler: disfuncion VI grave con FE: 30-35%. Rx
térax: patrén restrictivo. Analiticanormal (incluyendo CPK y marcadores). Electromiograma: descargas
mioténicas. Catarata 0jo izquierdo.

Juicio clinico: Distrofia miotonica de Steinert.
Diagnastico diferencial: Enfermedades neuromusculares. Duchenne.

Comentario final: Ladistrofiamiotonicatipo 1 o enfermedad de Steinert es la enfermedad neuromuscul ar
hereditaria més frecuente en € adulto. 4-5/100.000. Autosdémica dominante. Expansién de repeticion
inestable del trinucledtido CTG, con fendmeno de anticipacion generacional. Tiene gran variabilidad clinica
(carécter disociado de los sintomas clinicos). Multisistémica. Hay varias formas clinicas. suave, juvenil,
congénitay clasicao de la edad adulta que es laforma que presenta nuestro paciente, en la que destacan los
siguientes sintomas: debilidad muscular (cara, cuello y muscul os de | as extremidades distales), pérdida de
masa muscular, miotonia (contraccién involuntaria mantenida de un grupo de muscul os, habitualmente se
manifiesta como rigidez), cataratas, calvicie, ateraciones de la conduccion cardiaca, miocardiopatias,
alteraciones neuropsiquidtricas (evitacion y reduccion de la percepcién de los sintomas, deterioro cognitivo
levey apatia). El diagnostico se basa en la clinica, electromiogramay estudios genéticos. Tratamiento se
centra en las complicaciones, hoy hay muchos en fase de experimentacion. EI médico de familia ha de ser
capaz de hacer un tratamiento integral junto con los diversos especialistasy tratar en el contexto familiar
(nimeros de afectados, desestructuracion familiar, problemas econémicos). Y aunque se trate de una
enfermedad rara, debemos sospechar |a posibilidad de su diagndstico ante la clinicay saber orientar los
estudios y derivaciones a especialistas.
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