
RESUMEN

La enfermedad de Steinert es una miopatía
poco frecuente caracterizada por debilidad
muscular generalizada, miotonía y
afectación multisistémica. La afectación
cólica es rara. Presentamos el caso de un
paciente varón con miopatía de Steinert y
cuadro de pseudoobstrucción de colon que
requirió colectomía total.
Palabras clave: Enfermendad de Steinert,
miopatía, pseudoobstrucción, colectomía.

SUMMARY

Steinert’s disease is a rare hereditary
myopathy characterized by generalized
muscular weakness, myotony, and
multisystemic involvement. Colonic
pseudoobstruction is a rare complication.
We present the case of a male patient with
myotonic dystrophy and a history of chronic
colonic pseudoobstruction who required
laparotomy and total colectomy.
Key words: Steinert’s disease, myotony,
pseudoobstruction, colectomy.

LABURPENA

Steinerren gaixotasuna maiztasun txikia
duen miopatia da. Ezaugarritzat ditu
muskuluen ahaltasun orokorra, miotonia eta
afektazio multisistemikoa. Afektazio kolikoa
oso gutxitan gertatzen da. Gaixo gizonezko
baten kasua aurkezten dugu, Steiner
miopatiaduna eta kolonaren sasibuxadura
koadroa zuena. Kolektomia osoa egin behar
izan zitzaion.

Introducción

La distrofia muscular miotónica fue des-
crita por Steinert en 1909. Es una enfer-
medad sistémica caracterizada por mio-
tonía, atrofia muscular característica y
cambios distróficos multiorgánicos (1).
Recientes investigaciones sostienen que
el defecto contráctil es debido a la existen-
cia de una respuesta anómala en los cana-
les de transmisión para el cloro, el sodio y
el potasio situados en la membrana de la
célula muscular (1)
En la forma adulta, la sintomatología se
suele iniciar en la tercera década de la
vida con debilidad de la musculatura facial
y de antebrazos, manos y piernas, por lo
que se considera una miopatía de afección
distal. La enfermedad progresa lenta-
mente con participación gradual de los
músculos proximales y el tronco. Pueden
asociarse alteraciones cardíacas, respira-
torias, gastrointestinales (2-4). Presenta-

mos un caso reciente de abdomen agudo
por perforación colónica secundaria a
pseudoobstrucción intestinal grave en un
paciente con síndrome de Steinert, que
precisó laparotomía exploradora .

Caso clínico

Paciente varón de 47 años, intervenido de
acalasia de esófago 5 años antes – Heller
más antirreflujo (Dor) -que acude por dis-
tensión abdominal e interrupción de gases
y heces de 6 días de evolución. Entre sus
antecedentes personales destaca una difi-
cultad evacuatoria crónica. Se estableció
tratamiento médico con procinéticos y
prostigmina que no solucionaron el cua-
dro. Se realizó un enema opaco – Figuras
1 y 2 – observándose una enorme dilata-
ción cólica. Se intervino practicándosele
una colectomía total con anastomosis ileo-
rectal, con resolución inmediata del pro-
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blema. El estudio histopatológico
demostró existencia de células gangliona-
res en plexo mientérico – Figura 3 –.
Debido a la pérdida de fuerza en las
manos y piernas, y falta de respuesta a
estímulos, con discreta elevación de la
CPK, fue establecido el diagnóstico de
enfermedad de Steinert tras biopsia mus-
cular. Sigue siendo controlado en su evolu-
ción.

Discusión

La distrofia muscular de Steinert es la
enfermedad hereditaria más frecuente del
sistema neuromuscular del adulto. La
afección de la musculatura del tracto
digestivo puede ocasionar síntomas carac-
terísticos, aunque en conjunto se suelen
presentar con menor frecuencia que otras
alteraciones sistémicas que completan el
abigarrado cuadro clínico de la enferme-
dad. La disfagia es el síntoma más obser-
vado (nuestro paciente había sido interve-
nido de acalasia) y suele aparecer en el
25-45% de los pacientes afectados. Otros
síntomas menos frecuentes son gastropa-
resia, esteatorrea, estreñimiento y mega-
colon (5-7).
El cuadro de pseudo-obstrucción puede
aparecer en cualquier etapa evolutiva de la
enfermedad , incluso varios años antes
del diagnóstico de distrofia muscular (8) .
Suele tener inicio con dolor abdominal,
distensión, estreñimiento y vómitos, y
representa un diagnóstico de exclusión,

tras descartar otras causas de obstrucción
orgánica, mediante estudios como radio-
logía simple de abdomen, tránsito intesti-
nal o colonoscopia. Según ciertos autores,
la motilidad intestinal anormal debe ser
confirmada mediante la realización de
estudios electromiográficos (9). En nuestro
caso, debido a la situación de urgencia, no
se realizaron estudios manométricos con-
firmatorios. El hallazgo de megacolon
suele ser considerado un factor de riesgo.
No existe un tratamiento farmacológico efi-
caz de la distrofia miotónica de Steinert,
limitándose a la terapia de prevención y
complicaciones secundarias a la afección
muscular.. La fenitoína y la procainamida
han mejorado la disfagia en casos aisla-
dos con distrofia miotónica de Steinert (5)
El tratamiento conservador de la pseudo-
obstruución intestinal se realiza mediante
dieta absoluta, fluidoterapia, laxantes y
enemas de limpieza, resuelve el cuadro
abdominal la mayoría de las veces. La efi-
cacia terapéutica de fármacos procinéticos
como la metoclopramida o lcisaprida ha
ofrecido resultados positicos en algunos
casos publicados (10-12). En ocasiones
es preciso realizar una colonoscopia des-
compresiva (13).Si el tratamiento conser-
vador no solventa el cuadro abdominal, o
existen imágenes radiológicas de dilata-
ción cólica preperforativa, la cirugía está
indicada (14) El tratamiento quirúrgico con-
sistirá en resección del tramo intestinal
afectado, con o sin anastomosis, depen-
diendo del grado de peritonitis evidenciado
intraoperatoriamente y la abigarrada pato-
logía concomitante y el mayor riesgo
anestésico debido a complicaciones respi-
ratorias e interacciones con anestésicos
miorrelajantes es elevada en éstos pacien-
tes (15). El diagnóstico precoz de la enfer-
medad permitirá el tratamiento de los
síntomas y la profilaxis de complicaciones
posteriores. En pacientes con síntomas
abdominales, como en el caso tratado,
debería considerarse el diagnóstico de
pseudoobstrucción intestinal con el fin de
evitar laparotomías innecesarias.
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