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Resumen

Descripción del caso: Paciente varón de 45 años, deportista activo. Consulta por disminución de masa
muscular en ambos gemelos desde hace unos meses, pérdida de capacidades físicas, astenia y cierta
claudicación de la marcha de inicio reciente. Se revisa historia clínica donde constan consultas por sensación
de fatiga que relaciona con estrés laboral en 2010. Desde 2003 se detectan CK elevadas que se atribuyen a
ejercicio intenso.

Exploración y pruebas complementarias: Tren inferior con leve disminución de masa muscular gemelar.
Discreta disminución de masa de peroneos y tibiales. No alteraciones en curvatura plantar. Balance de MMII
conservado. Disminución flexión plantar. Reflejos presentes excepto aquíleo. Sensibilidad conservada.
Marcha con claudicación de puntillas pie derecho. Marcha talones conservada, leve claudicación pie derecho.
En primaria se realiza perfil cardiocirculatorio (CK 647), electromiografía (patrón mixto neuropático-
miopático en MMII), RMN lumbar normal, ECG sin hallazgos. Solicitamos IC a neurología que amplia
estudio con: RMN muscular (resultados inespecíficos, no descartan miopatía); analítica autoinmunidad sin
hallazgos; estudio Pompe (resultados incongruentes); estudio genético negativo. Ante los resultados poco
concluyentes se decide biopsia muscular, a la espera de los resultados actualmente.

Juicio clínico: Miopatía a filiar.

Diagnóstico diferencial: Miopatía distal tipo miopatía de Miyoshi, enfermedad de Pompe, distrofia muscular
de cinturas o distrofia muscular tipo Becker.

Comentario final: Las distrofias musculares son enfermedades hereditarias que afectan al músculo estriado,
degenerándolo y provocando principalmente debilidad progresiva. Dependiendo de qué músculos se afecten,
establecemos un diagnóstico diferencial de más de 30 variedades, que diferenciamos con la biopsia muscular,
prueba gold standard. Se quiere destacar en este caso el papel del médico de familia para percibir signos y
síntomas poco llamativos como los de inicio en algunas miopatías y empezar su estudio sin restarles
relevancia.
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