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Enfermedad de Steinert y nihilismo L)
terapéutico

Steinert disease and therapeutic nihilism

En 1982 el neurogenetista Peter S. Harper (1939-2021)
publicé en la revista britanica de medicina general The
Practitioner una descripcion de los trastornos miotonicos
centrada en el mas frecuente de ellos: la distrofia mio-
tonica de tipo1 o enfermedad de Steinert'. Los trabajos
sobre esta entidad aparecidos en la actual MEDICINA DE
FAMILIA. SEMERGEN partieron de la descripcion de un caso
clinico? para continuar con la ejemplificacion clinica del
fendmeno de anticipacion® y llegar a la adaptacion para
atencion primaria (AP) del consenso espanol para su diag-
nostico y seguimiento®. Esta revista también es el vehiculo
que ha dado a conocer el criterio especializado sobre la fun-
cion que los médicos de familia pueden desempefar en esta
enfermedad minoritaria®.

La inexistencia de tratamiento etioldgico o sintomatico
para esta dolencia multisistémica suele dar lugar a que el
paciente no vuelva a la consulta de neurologia tras recibir el
diagnostico. El médico de familia esta perfectamente capa-
citado para realizar las actividades preventivas especificas
necesarias, pero no las conoce al no poder dedicar tiempo
a la adquisicion de unos conceptos basicos que le permitan
adelantarse a las complicaciones prevenibles de una enti-
dad tan poco frecuente que quiza nunca encuentre en su
vida profesional.

Estos pacientes tienden a ser incumplidores del segui-
miento médico por dos motivos: acostumbran a minusvalorar
sus sintomas®’ y se encuentran desmotivados ante la apa-
rente falta de utilidad de las sucesivas revisiones. En
determinadas circunstancias se pueden anadir otros fac-
tores. Por ejemplo, un trastorno cardiaco podria pasar
inadvertido facilmente. La limitacién de movilidad por debi-
lidad distal de las extremidades inferiores puede llevar al
paciente a reducir la actividad fisica, de modo que una car-
diopatia apenas se manifieste o no lo haga en absoluto.
También puede no existir correspondencia entre la inten-
sidad de la sintomatologia y la gravedad de la afeccion
cardiaca. En suma, el seguimiento cardiologico esta indicado
independientemente de que se refieran quejas subjetivas.

Se podria establecer un paralelismo. En la diabetes melli-
tus de tipo 1 no se puede omitir la exploracion de la retina
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ni el estudio de la funcion renal. De la misma forma, en la
distrofia miotonica de tipo1 es imprescindible realizar un
estudio electrocardiografico periddico, excluir la aparicion
de disfagia para prevenir neumonias aspirativas y compro-
bar si es necesario un dispositivo ortopédico que mejore la
ambulacion y prevenga las frecuentes caidas. Todo lo ante-
rior esta al alcance del médico de AP.

En definitiva, ya sea por inexistencia de tratamiento o

por desconocimiento de la enfermedad, el seguimiento de
esta entidad sigue siendo precario o inexistente mientras
no se demuestre lo contrario. ;Unos por otros, la casa sin
barrer?

La contribucion de MEDICINA DE FAMILIA. SEMERGEN al

conocimiento de los médicos de atencion primaria sobre la
enfermedad de Steinert es indudable. Este esfuerzo habra
estado justificado si mejora la asistencia de los afectados.
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