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Resumen

Descripcion del caso: Vardn de 18 afios sin antecedentes médicos de interés. Acude en varias ocasiones a
consulta por mialgias persistentes en muslo derecho, tratado con analgésicosy fisioterapia con escasa
mejoria. No realiza gjercicio habitualmente. Niega traumatismo, caida o sobreesfuerzo previo. No tratamiento
habitual. No hébitos toxicos. No antecedentes familiares de interés. Refiere ademas debilidad muscular
progresiva en ambas piernas desde hace 8 meses, especialmente con dificultad paralevantarse de unasilla,
subir y bajar escaleras.

Exploracion y pruebas complementarias: En la exploracion destaca balance muscular: 4/5 proximal y 4/5
distal en brazosy 3/5 proximal derecho, 4/5 proximal izquierdo y distal en ambas piernas. Sensibilidad
conservada. ROT conservados. Resto exploracion normal. Se realiza analitica con CPK (> 1000), LDH, ALT
y AST elevadas. ECG: normal. Se remite a consulta de Neurologia, ampliandose el estudio con

€l ectromiograma, resonancia magnéticay biopsia muscular (ausencia de disferlina). Se realiza estudio
genético, estableciéndose e diagndstico definitivo. No hay tratamientos modificadores de la enfermedad
disponibles. Actualmente realizafisioterapiay seguimiento por neurol ogia.

Juicio clinico: Distrofia muscular de cinturas LGMD2B.

Diagnostico diferencial: Ejercicio intenso. Rabdomiolisis. Alteraciones metabdlicas o endocrinas.
Infecciones. Uso medicamentos. Distrofias musculares. Miopatias. Enfermedades de la neurona motora.
Neuropatias.

Comentario final: Las distrofias musculares de cinturas son un grupo heterogéneo de enfermedades
musculares poco frecuentes. Presentan gravedad, fenotipo, edad de inicio, modo de expresion clinicay
evolucion variables. La distrofia de cinturas LGMD2B, autosdmica recesiva, es causada por un déficit dela
proteina muscular disferlina debido a una mutacion del gen DY S cromosoma 2. Sospecharemos esta

patol ogia en pacientes que presentan debilidad muscular progresivay atrofia que afecta principalmente alos
muscul os proximales 'y la cintura escapular y/o pélvica, especialmente si hay antecedentes familiares. El

dolor muscular es un motivo de consulta frecuente en Atencién Primaria. Si bien muchas causas son benignas
y autolimitadas, pueden ser también la manifestacion de trastornos asociados con una morbilidad
significativa.
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