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Resumen

Descripcion del caso: Varén de 23 afios que acude a consulta de Atencion Primaria por mialgiasy debilidad
en muscul atura extensora de extremidades inferiores. Antecedente de multiples cervicalgiasy braquialgias.
Desde los 17 afios episodios repetidos de contracturas en muscul os trapecio, esternocleidomastoideos,
braquiales y paravertebrales cervicales con rectificacion de lalordosis cervical y dolor en articulacion
temporomandibular. A 10s18 afios derivado a ORL por hipoacusia progresiva constante que tras audiometria
se clasificd como conductivaleve en relacién con hiperplasia adenoidea. Antecedentes familiares de
miopatias en rama materna con 4 miembros afectados por distrofia muscular. Madre con diagnostico genético
de distrofia facio-escapulo-humeral en el Ultimo afio. Se deriva a Medicina Interna para valoracion de posible
afectacion muscular hereditaria.

Exploracion y pruebas complementarias. Exploracion normal excepto disminucion de la expresion facial,
atrofia gemelar izquierday escapula aladaincipiente izquierda. Refl€jos osteotendinosos conservados.
Analiticas en los Ultimos 6 afos con cifras elevadas de CK entre 239y 341 Ul/l. VSG de 8 mm. Resto de
pardmetros normales, incluidos ANCAsy ANAs. RMN cervical: Alteracion de la estética con rectificacion
de lordosis, cambios incipientes de deshidratacion de C2 a C6 sin protrusiones/extrusiones de discoy sin
efecto compresivo mielorradicular. EMG: sin signos de patol ogia neuropatica ni miopatica actualmente.
Estudio genético: alelo del cromosoma 4 con fragmento del eccionado de 20 kb que confirma el diagndstico
de distrofia facio-escapul o-humeral.

Orientacion diagnostica: Distrofia muscular de Landouzy-Dejerine o facio-escapulo-humeral.
Diagnastico diferencial: Contractura cervical, braquialgia, distrofia muscular, sindrome Parsonage-Turner.

Comentario final: Ladistrofia facioescapulohumeral es una miopatia progresiva de base genética (4935).
Diagndstico basado en sintomatologia, pruebas (EMG, biopsia muscular) y estudio de genética molecular.
Aparicion entre 3y 50 afios con mayor afectacion seguin precocidad. Inicio con sintomas faciales
(inexpresividad), mialgias e impotenciafunciona en hombrosy miembro superior o escapula alada. Progresa
afectando musculatura abdominal y extensora de miembro inferior. Excepcionalmente, pueden presentarse
signos sensoriales como hipoacusia. Es importante en AP tener en cuenta esta patologia en pacientes jovenes
con afectacion muscular de repeticidn en miembros superiores y antecedentes familiares similares.
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