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EDITORIAL
Distrofia miotdnica y atenciéon primaria g

Myotonic dystrophy and primary care

La distrofia miotdnica tipo 1 o DM1 o enfermedad de Stei-
nert, aunque poco frecuente, es la miopatia mas prevalente
en el adulto'. Se trata de una enfermedad multisistémica,
de herencia autosomica dominante, debida a una expansion
del triplete CTG en el gen DMPK. Se caracteriza por una
gran variabilidad clinica, cuya gravedad depende en parte
del tamaio de la expansion molecular, y que tiene la parti-
cularidad genética del fendmeno de anticipacion, que hace
que los casos ademas de agregarse en las familias sean cada
vez mas graves generacion tras generacion.

Las principales manifestaciones clinicas, ademas de la
afectacion del sistema nervioso, tanto periférico (miotonia,
atrofia y debilidad muscular progresivas) como central (dis-
funcion cognitiva), incluyen: cataratas precoces, trastornos
endocrinos (diabetes, trastornos tiroideos, infertilidad),
cardiopatia (arritmias y cardiomiopatia), trastornos venti-
latorios durante el suefio (apneas obstructivas y centrales,
debilidad de musculatura respiratoria), hipersomnolencia
diurna y trastornos digestivos (retraso del vaciamiento gas-
trico, estrefiimiento, litiasis biliar, disfagia), entre otros.

El trastorno es progresivo y los sintomas debidos a la
afectacion de multiples organos y sistemas se van sumando
con el paso de los afos por lo que es comin encontrarse
simultaneamente en una misma familia pacientes de distin-
tas generaciones con cuadros graves que requieren cuidados
continuados. De un mismo cuidador pueden depender, por
tanto, el abuelo con una alteracion de la marcha que
requiere ayuda para desplazarse, la pareja con debilidad y
miotonia en las manos que interfiere en su desempefo labo-
ral y un hijo con retraso mental, necesidad de ventilacion
mecanica nocturna y cardiopatia. En consecuencia, el diag-
nostico de un caso obliga a indagar sobre el resto de sus
familiares con el fin, no solo de detectar otros miembros de
la familia afectos, si no de prevenir la aparicion de nuevos
casos a través de un asesoramiento y planificacion familiar
apropiados.

A pesar de no contar con un tratamiento curativo, muchas
de sus complicaciones son prevenibles y tratables. Las prin-
cipales recomendaciones para optimizar y homogeneizar
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su diagndstico, seguimiento y tratamiento vienen recogi-
das en los trabajos de Gutiérrez Gutiérrez et al. ? y Rosado
Bartolomé?® et al. publicados ambos recientemente en Medi-
cina Clinica.

Los aspectos basicos en el cuidado de estos pacientes
desde la atencion primaria son: 1) la deteccion temprana de
trastornos respiratorios durante el suefio, cuyo tratamiento
puede mejorar la fatiga y reducir la hipersomnolencia
diurna; 2) la prevencion de infecciones respiratorias a tra-
vés de la vacunacion y el tratamiento precoz y agresivo
de las mismas cuando aparecen; y 3) estar atentos a la
presencia de caidas recurrentes debidas a la debilidad pre-
dominantemente distal de las piernas, las cuales unas ortesis
antiequino, pautadas desde rehabilitacion, pueden ayudar a
evitar*. Con todo ello se conseguiria disminuir el riesgo de
complicaciones potencialmente graves que estan detras de
muchas de las hospitalizaciones, y que son causa de muerte
prematura, en los enfermos con distrofia miotonica.

Sin embargo, uno de los aspectos en los que menos se
incide en las guias y revisiones sistematicas, a pesar de que
afecta en gran medida a la calidad de vida de los pacientes,
es en los aspectos psicosociales. Aunque la situacion edu-
cativa, social y econémica entre ellos abarca un espectro
muy amplio que incluye a pacientes perfectamente integra-
dos sociolaboralmente, muchos de ellos tienen sin embargo
grandes dificultades para mantener o encontrar un trabajo
0 se encuentran en situacion de marginacion. Esta precaria
situacion no solo esta en relacion con la discapacidad motora
del paciente, que puede impedir su adecuado desarrollo
laboral, sino que, en muchas ocasiones, esta en relacion
con el rendimiento cognitivo y los rasgos psicologicos pro-
pios de la enfermedad. No solamente las formas congénitas
de enfermedad de Steinert pueden cursar con retraso men-
tal, la disfuncion cognitiva puede estar presente también en
el resto de las formas clinicas con un fenotipo motor mas
leve’. En cuanto a los rasgos psicologicos, destacan par-
ticularmente la apatia y la frecuente negacion y falta de
reconocimiento de las propias limitaciones®, presentes en
muchos de estos pacientes, y que ademas de condicionar
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aspectos sociales y laborales, también influyen negativa-
mente en la adherencia tanto a los tratamientos como al
seguimiento por los multiples especialistas implicados en su
cuidado.

En definitiva, por sus caracteristicas clinicas, genéticas
y psicosociales, la medicina familiar y comunitaria debe
ser el eje central vertebrador del cuidado de los pacien-
tes con enfermedad de Steinert y sus familias. Para avanzar
en este objetivo, es necesario mejorar la interrelacion entre
los médicos de atencion primaria y los médicos especialis-
tas que, coordinados en unidades multidisciplinares en el
ambito hospitalario, deben ser capaces de involucrar tam-
bién al primer nivel asistencial en el cuidado integral de
pacientes con patologia crénica compleja, independiente-
mente de su prevalencia.
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