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Resumen

Descripcion del caso: Paciente trasladada de 47 afos sin antecedentes de interés acude a la
consulta por primera vez acompanada por su madre y hermana por un "bulto" en trapecio derecho y
dificultad progresiva en cintura escapular progresiva desde hace 4 afios que le impide realizar su
trabajo como jardinera correctamente.

Exploracion y pruebas complementarias: A la exploracion se observa una escapula alada
bilateral asimétrica con afectacion de serrato anterior con atrofia casi total de pectorales y paresia
4-/5 de deltoides. Presenta dificultad para la elevacion de ambas extremidades superiores llegando a
unos 100° y teniendo que realizar posteriormente un movimiento de abduccion para continuar la
elevacion. También presenta sonrisa invertida. Solicitamos analitica con CK, estudio cardiologico,
EMG y remitimos a Neurologia donde se le solicita estudio molecular.

Juicio clinico: Distrofia facioescapulohumeral o enfermedad de Landouzy-Déjerine.

Diagnostico diferencial: Con otras distrofias musculares, las principales la distrofia
escapuloperoneal y la distrofia muscular espinal escapuloperoneal que diferenciaremos por su
afectacion facial.

Comentario final: La paciente consultaba con su madre, que sufria de la misma patologia con
sintomatologia menos marcada y con su hermana, a la cual también realizaremos estudio ya que al
tratarse de una enfermedad autosémica dominante y desear descendencia tiene probabilidades altas
de transmision.
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