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PALABRAS CLAVE Resumen Tradicionalmente se ha reconocido que los enfermos con distrofia mioténica tipo 1
Anosognosia; (DM-1), o enfermedad de Steinert, presentan una conducta muy caracteristica, dejando aparte
Distrofia miotonica aquellos casos en que existe patologia mental o un retraso del neurodesarrollo. Se describe el
tipo 1; sustrato neuroldgico de dicha conducta. El objetivo de este texto es doble. Por una parte, se
Enfermedad de pretende que los clinicos, ante un paciente con DM-1, consideren siempre los aspectos cogni-
Steinert; tivos de la enfermedad. Por otra, se busca desmontar ideas preconcebidas sobre el peculiar
Funcionamiento comportamiento de estos pacientes.
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Myotonic dystrophy Abstract Traditionally, it has been recognized that patients with myotonic dystrophy type 1
type 1; (MD-1) - also known as Steinert disease -, they show a specific behaviour, not including those
Steinert’s disease; who suffer from mental or neurodevelopmental diseases. The neurological substrate of this
Cognitive behaviour is described. The aim of this text has two purposes. The first intention is that clinical
functioning; staff, when faced with a patient with MD-1, always consider the cognitive aspects of the disease.
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On the other hand, it is intended to combat preconceived ideas about the particular behaviour
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Introduccion

La distrofia miotonica tipo 1 (DM-1), o enfermedad de
Steinert, es la miopatia hereditaria mas frecuente en el
adulto, aunque realmente es un trastorno multisistémico
con alteraciones cardiacas, respiratorias, endocrinoldgicas,
oftalmoldgicas, digestivas y cognitivas. La prevalencia en
Europa de la DM-1 es de 5/100.000"- Tradicionalmente, las
alteraciones cognitivas han recibido poca atencion por los
clinicos, centrados en la variada semiologia sistémica de la
enfermedad, especialmente en las alteraciones del ritmo
cardiaco y en las frecuentes complicaciones respiratorias
que marcan el pronostico de la enfermedad.

El mas reciente consenso internacional sobre su segui-
miento clinico? recoge una serie de recomendaciones para
la prevencion de las complicaciones tratables de esta enfer-
medad, carente hasta la fecha de tratamiento que modifique
su evolucion. Dicho consenso sistematiza una serie de reco-
mendaciones relativas a la sintomatologia de los diferentes
sistemas corporales. También propone tener presentes los
que denomina «sintomas psicosociales»:

«Valorar las circunstancias sociales del paciente en su
domicilio; considerar y ser consciente de un posible
abandono infantil, necesidades financieras perentorias,
peligro en la conduccién de vehiculos, inseguridad o falta
de higiene en el domicilio; derivar a servicios sociales,
programas y organizaciones de apoyo.»

Con el presente trabajo se pretende extraer una
imagen lo mas exacta posible de los trastornos cognitivo-
conductuales de los enfermos con DM-1, que permita
sustentar -y comprender- las anteriores recomendaciones.
En primer lugar, se revisara la bibliografia sobre el perfil
neuropsicologico de estos enfermos, y a continuacion, se
describiran algunas consecuencias funcionales identificadas
en el ambito del trabajo social a partir de observaciones
directas de profesionales de este ambito, que son precisa-
mente los responsables de reconocerlas.

Otro proposito de este trabajo es combatir las ideas pre-
concebidas que han venido estigmatizando a los afectados
por la DM-1. El topico del enfermo de Steinert insociable,
apatico e indolente debié surgir poco después de la primera
descripcion concluyente de la enfermedad por H.G.W. Stei-
nert en 1909. En 1923, en una amplia recopilacion de casos
de DM-1, se podia leer la siguiente observacion anecdética,
que permite inferir cuales se consideraban ya por entonces
rasgos propios del comportamiento de estos pacientes’:

«El paciente es inteligente, posee buena memoria, es
ingenioso y persona de trato agradable, carente por com-
pleto de los defectos de temperamento frecuentes en
esta enfermedad.»

En 1963, J.E. Caughey y N.c. Myrianthopoulos publicaron
una monografia que, pese a no incorporar aportacio-
nes originales, presentaba un panorama exhaustivo de la
enfermedad”. Su capitulo dedicado a problemas mentales
en la DM-1 lleva este elocuente titulo: «Estado mental y
deterioro social en la distrofia miotonica». Tras excluir los
casos de retraso mental y los problemas psiquiatricos, los
autores consideran que el deterioro social es una carac-
teristica de las familias aquejadas por esta enfermedad.
Afirman que el deterioro de las relaciones sociales en la
DM-1 no obedece Unicamente a la discapacidad fisica, sino
también, y en el mismo grado, al deterioro mental y a la
disminucion de la iniciativa. Sin embargo, pese a las limita-
ciones fisicas y a unas «condiciones de vida miserables», los
pacientes con DM-1 tienen un temperamento despreocupado
y franco: «Generalmente, estdn satisfechos y contentos y
no es fdcil que se enfaden». Los autores los encontraron
dispuestos a colaborar en sus investigaciones neuroldgicas,
con un excesivo afan de agradar que reflejaria una baja
autoestima.

Esta actitud tiene su reverso negativo en la actitud con-
formista de estos enfermos respecto a su propia salud. Los
pacientes con DM-1 presentan con frecuencia una disminu-
cion de la conciencia de enfermedad y de su progresion,
definida también como anosognosia, que da lugar secunda-
riamente a una atribucion erronea de sintomas, demora en
los procedimientos diagndsticos oportunos y escaso cumpli-
miento terapéutico®.

Perfil neuropsicolégico

Es incuestionable la existencia de deterioro cognitivo en la
DM-1, pero no existe un consenso sobre el patron ni grado
de alteracion, que puede comprender desde una alteracion
leve a un retraso mental moderado®. En las formas congé-
nitas es frecuente la presencia de retraso mental, leve o
moderado. Mientras que en la variante de inicio adulto es
habitual la presencia de alteraciones cognitivas, con coefi-
ciente intelectual dentro de un rango normal’. En el estudio
del «retraso intelectual», varios trabajos no encuentran un
deterioro cognitivo global, por lo que no puede definirse
como el coeficiente intelectual que conceptualizdé Wechsler.
Mas bien se han encontrado limitaciones de forma particu-
lar en determinadas funciones®. Las funciones o dominios
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cognitivos que mas han sido descritos como afectados en los
pacientes con DM-1 son:

e Habilidades visuoespaciales y visuoconstructivas: los
pacientes con DM-1 muestran un déficit en tareas como
disefios de cubos y copias de figuras’. Otros autores
no encuentran un rendimiento inferior en el diseno de
bloques'®.

e Funciones ejecutivas: en pacientes con DM-1 se ha des-
crito la presencia de un «sindrome disejecutivo frontal».
Este sindrome se caracteriza por problemas en la pla-
nificacion, fluencia verbal, capacidad de inhibicion y
flexibilidad cognitivas, entre otros aspectos de la dis-
funcion frontal’. En memoria de trabajo, se ha descrito
un bajo rendimiento en span de digitos y en localiza-
cién espacial, en comparacion con datos normativos'’. Sin
embargo, en otros trabajos no se han encontrado estas
diferencias en el span de digitos a la hora de compararlo
con un grupo control'Z,

e Velocidad de procesamiento: se ha descrito un enlenteci-
miento psicomotor en estos pacientes'> .

e Atencion sosteniday alternante: en algunos estudios, apli-
cando el Trail Making Test', los resultados ponen de
manifiesto un rango de puntuaciones inferiores al com-
pararse al grupo de edad'®. Sin embargo, una vez mas,
otros autores no llegan a estos mismos resultados'”.

e Memoria verbal a corto y largo plazo, evaluada nor-
malmente con listas de palabras, los resultados son
dispares. Existen varios trabajos que no encuentran dife-
rencias significativas respecto al rendimiento de un grupo
control'', mientras que otros autores si describen resulta-
dos inferiores'?. En relacion con la memoria visual algunos
autores encuentran déficits'®, incluso sugiriendo una diso-
ciacion entre memoria verbal y visual, observando que el
componente visuoconstructivo de esta memoria influye en
el rendimiento.

¢ La funcion del lenguaje generalmente esta conservada en
pacientes con DM-1 adulto'. Aunque puede aparecer dis-
artria, debido a debilidad facial o de los mUsculos de la
lengua y mandibula. También la miotonia puede provocar
dificultades en la comunicacion oral.

e En los Ultimos afos, los aspectos sociales de la cog-
nicion se estan estudiado mas profundamente. Algunos
trabajos han demostrado déficit en el reconocimiento
y memoria facial, especialmente de las expresiones
negativas?’. También se ha estudiado deterioro en cog-
nicién social y una baja sociabilidad, con dificultad para
entender los estados mentales de las otras personas,
menor sensibilidad a reconocer observaciones inapropia-
das e incapacidad para reconocer el impacto emocional
en los otros de sus acciones. Al examinar el constructo
de teoria de la mente (ToM) en pacientes con DM-120-2")
se ha llegado a la conclusion de que la ToM se ve
afectada.

Los rasgos de personalidad podrian estar relacionados con
los déficits en cognicion social, pero otra posible hipote-
sis seria la de que la hipotonia facial frecuente en estos
pacientes no les permitiria ‘imitar’ la expresion que estan
observando, lo que dificultaria poder interpretarla’. Pueden

aceptarse otras teorias, como la afectacion del lobulo fron-
tal. En la poblacion con DM-1, particularmente entre formas
congénitas e infantiles, se ha descrito comorbilidad con el
trastorno del espectro autista (TEA)?2. Un estudio de neuroi-
magen ha encontrado dafo en el cértex frontodorsolateral
y en la amigdala en la DM-1%. Ciertos estudios demues-
tran que estas estructuras estan relacionadas con cognicion
social en la poblacion general?*. Sin embargo, las habili-
dades sociales en este grupo de pacientes podrian estar
mas asociadas con un deterioro global, en lugar de ser una
caracteristica especifica de la enfermedad. De hecho, una
revision sefiala que la alta comorbilidad encontrada entre
la DM-1 y el TEA podria explicarse, en parte, por el bajo
coeficiente intelectual subyacente de los pacientes de la
muestra?’.

Un estudio sueco mostré que el deterioro cognitivo en
adultos DM-1 se correlacionaba con un inicio mas temprano
y una mayor duracion de la enfermedad'3.

Sin embargo, el estudio de las funciones cognitivas toda-
via no esta claro. No se conoce si estas dificultades son
sintomas de la enfermedad per se o son secundarias a
un deterioro cognitivo general'?. Los problemas motores
que presentan los pacientes con DM-1 pueden sesgar los
resultados de algunas pruebas cognitivas’. También existen
estudios que sugieren que el grado de pérdida en la cognicion
puede diferir en funcion de la complejidad de las tareas, y no
tanto por los problemas reales de los pacientes', ademas de
la dificultad anadida de la alta variabilidad que existe entre
pacientes’. Recordemos que la DM-1 es una de las enferme-
dades humanas mas variables en cuanto a su expresividad
clinica.

Rasgos psicologicos y de la personalidad

También se han encontrado déficits relacionados con las eva-
luaciones de personalidad, del comportamiento y a nivel
emocional en pacientes con DM-1%', destacando entra las
alteraciones conductuales la abulia, la apatia y la evitacion
social?®.

La ansiedad y la depresidon son muy frecuentes?’. Aunque
en varios estudios puntUan por debajo de la poblacion nor-
mal o del grupo de referencia, en estos dominios no suelen
cumplir criterios de depresion o ansiedad como entidades
psicopatologicas’'®.

La apatia es un rasgo muy caracteristico de esta
enfermedad y parece estar asociada con la cognicion y
disfuncion del lébulo frontal, independientemente de la
fatiga, somnolencia, edad, género, discapacidad motora y
psicopatologia®®.

Los rasgos de personalidad que han sido descritos?
van desde rasgos ansiosos de personalidad («tipo B»), evi-
tativos, dependientes'>*°, obsesivo-compulsivos y pasivo-
agresivos?’, frente a otros que destacan los rasgos de per-
sonalidad del «tipo A», esquizotipicos?"?’, paranoides'>*°,
agresivos'? y de inestabilidad emocional’.

Existe debate sobre si los problemas psicologicos de estos
pacientes son consecuencia de la afectacion cerebral de la
enfermedad’’” o son el resultado de un proceso adaptativo??,
siendo la primera posibilidad la mas aceptada en los Gltimos
anos.

210



Medicina de Familia. SEMERGEN 48 (2022)(3) 208-213

Actividades de la vida diaria y calidad de vida

El estado cognitivo y emocional tiene un impacto negativo
en la calidad de vida de los pacientes, al igual que influye
en la realizacion de las actividades de la vida diaria (AVD).
En comparacion con otras enfermedades neuromusculares,
los pacientes con DM-1 tienen mas discapacidad funcional y
mayor dependencia en las AVD*'. A esto hay que afadir el
hecho de que muestran un menor compromiso social y mas
problemas psicosociales’.

La fatiga y la somnolencia estan muy presentes a lo largo
de toda la enfermedad y se relacionan marcadamente con la
pérdida de calidad de vida. A esto hay que anadir la apatia
y la falta de iniciativa’'. Los pacientes sufren un exceso de
somnolencia® y la fatiga es una de las principales quejas
referidas por los pacientes con DM-133. Ademas, la apa-
tia puede mediar la influencia de la funcion cognitiva en
la calidad de vida, lo que sugiere que la reduccion de la
apatia podria conducir a un mejor rendimiento cognitivo o
viceversa*.

La depresion y la fatiga son los predictores centrales
de la calidad de vida psicoldgica y fisica en pacientes con
enfermedades musculares®. Ademas, la apatia, junto con la
fatiga y la depresion, podrian promover la inhibicion social
y la evitacion de las interacciones®’, que también conducen
al deterioro de la calidad de vida.

Todos estos factores interfieren con el manejo clinico
de la DM-13¢, Es posible que el deterioro cognitivo y los
problemas psicologicos puedan afectar a los pacientes, con
comportamientos no adecuados hacia el cuidado médico y
de otros agentes sociales y que limiten su acceso a una aten-
cion adecuada, lo que conduce a una peor calidad de vida®’.
A esto se une la negativa del paciente a reconocer la exis-
tencia de sintomas de la enfermedad (anosognosia), por lo
que no busca ayuda y rechaza el apoyo del cuidador®.

Las evaluaciones cognitivas pueden proporcionar infor-
macion Gtil para los pacientes, permitiéndoles planificar el
apoyo sustitutivo en su vida diaria. Ademas, las intervencio-
nes cognitivas también pueden contribuir a mejoras en la
calidad de vida de los pacientes con DM-1. La rehabilitacion
neuropsicologica y cognitiva, ha sido eficaz para disminuir
deficiencias asociadas con otras alteraciones neurologicas’®.

Progresion del deterioro cognitivo

En la Gltima década, los estudios longitudinales apoyan
la nocion de una disminucion del rendimiento cognitivo
relacionada con la edad en la poblacion con DM-1'#. Se
ha descrito una disminucion de las funciones frontales y
temporales®'?, aunque no se dispone de suficientes datos
de seguimiento para establecer el grado de deterioro
cognitivo y su relacion con la enfermedad o el propio
envejecimiento'®. La evaluacién por resonancia magnética
de pacientes con DM-1 durante 13,4 (+ 3,8) afos demos-
tro que las lesiones de la sustancia blanca progresaron con
el tiempo, aunque con extension variable dependiendo de
los pacientes evaluados. Esto sugiere un proceso degene-
rativo de la sustancia blanca®. Por otro lado, la presencia
de alteraciones neuroanatomicas similares a las encontradas
en las demencias hace pensar en una evolucion de la DM-1

hacia este sindrome'®, aunque este extremo no ha podido
establecerse con seguridad.

Fuera de la consulta: la distrofia mioténica en
la vida diaria

La Associacio Catalana de Persones amb Malalties Neu-
romusculars (ASEM Catalunya) organiza semanalmente y
desde hace anos sesiones de lo que denominan «grupos
socioterapéuticos» para la enfermedad de Steinert. En estas
sesiones participan tanto afectados por DM-1 como sus fami-
lias con el proposito de poner en comun experiencias y
promover habilidades sociales, entre otros fines. De esta
forma ha sido posible percibir la existencia de compor-
tamientos propios de la enfermedad, diferenciandolos de
aquellos rasgos de personalidad propios de cada individuo.
El grupo lo forman en promedio unas veinticinco personas,
por lo que se le puede considerar numeroso (recuérdese la
baja prevalencia de la DM-1) y es dinamizado por un psico-
logo y un trabajador social. Hay que decir que es un grupo
estable, uno de los mas duraderos y el que registra menos
ausencias de los que organiza ASEM Catalunya.

A partir de las observaciones realizadas durante las sesio-
nes de estos grupos, y de la dilatada experiencia de ASEM
Catalunya desde sus comienzos en los anos ochenta del
pasado siglo, los profesionales sociosanitarios han identi-
ficado algunas conductas caracteristicas de los enfermos
de Steinert. Su siguiente descripcion es lo que percibiria
cualquier persona desconocedora de la enfermedad y, obvia-
mente, no se trata ni pretende ser una descripcion clinica.

Respecto al aspecto externo, suelen ser capaces de cami-
nar, aunque con dificultades. Sufren mdltiples caidas, que
relatan como anécdotas o como accidentes, y que no suelen
relacionar con la enfermedad. El aspecto del rostro tiene
unos rasgos muy caracteristicos, muy poco agraciados: par-
pados caidos, ojos semicerrados y boca casi siempre medio
abierta, lo que les hace «babear». Habitualmente, miran al
suelo o al infinito. Pocas veces se logra un contacto visual
directo. Su habla débil y mal articulada hace dificil enten-
derlos. Esta apariencia provoca un cierto rechazo. De esta
forma, poco a poco, y a medida que avanza la enfermedad,
se van aislando y disminuyendo sus relaciones sociales, lo
que a su vez los empobrece a nivel intelectual y en cuanto
a habilidades sociales, agravando sus deficiencias.

En cuanto a comportamiento, suelen ser apaticos, deja-
dos, abulicos y en ocasiones insensibles. Les cuesta conectar
con los sentimientos del otro. En su comportamiento llaman
la atencion una falta total de sensibilidad y empatia o una
actitud negativista.

Las dinamicas familiares suelen seguir un determinado
patrén. Siempre hay una mujer y/o madre hiperactiva que
puede con todo y que lo hace todo. Esta cuidadora hiperac-
tiva y todopoderosa provoca un retraimiento todavia mayor
del enfermo. Si la madre o la esposa lo hacen todo y pueden
con todo, ;para qué preocuparse? También encontramos un
marido con paciencia infinita, que se queda enganchado
en el cuidado de la persona con DM-1, aunque también
los hay que rompen con la familia. Esta dinamica familiar
hace casi imposible cualquier cambio, ya que mantiene
el equilibrio familiar. Si se produce alguna modificacion
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del funcionamiento familiar, ese equilibrio desaparece y la
dinamica familiar puede empeorar todavia mas.

Respecto a la escolarizacion infantil, suelen ser nifios que
no molestan. No generan problemas. No preguntan ni inter-
vienen en clase y a veces dormitan. Ya sea por iniciativa de
los propios nifos o por indicacion de los profesores, suelen
ubicarse en las ultimas filas. Como uno de los progenitores
suele estar afectado por la enfermedad, y el otro muy ocu-
pado, no exigen cambios a los profesores. Los pequenos van
quedando rezagados o repitiendo curso.

En cuanto a la incorporacion de estos enfermos al mundo
laboral, si no han logrado un minimo de formacion que les
permita un trabajo adecuado a sus caracteristicas, estaran
en su casa sin hacer nada, lo que implica un progresivo retro-
ceso y empobrecimiento personal. Hemos encontrado casos
que buscan trabajo en actividades muy poco adecuadas para
ellos. Por ejemplo, cocinero o camarero, en el que el ajetreo
incesante de un restaurante impide mantener ese empleo
mas alla de unos dias. Son despedidos y vuelven a insistir en
un trabajo que no se ajusta a sus posibilidades, acumulando
asi frustracion tanto ellos como su familia.

El deseo de maternidad implica a veces que mujeres afec-
tadas deseen tener hijos a cualquier precio. Se han visto
casos en los que la madre ha puesto en riesgo su vida en el
momento del parto y se siente orgullosa de ello. En ocasio-
nes, incluso se postulan a si mismas como ejemplo. Algunas
han dado a luz nifos muy afectados, que no han sobrevivido,
y no obstante han vuelto a quedar embarazadas.

Conclusiones y recomendaciones

Habitualmente se define la DM-1 como una miopatia
acompaiada de afectacion de varios 6rganos, entre ellos el
cerebro. Pero, segln lo expuesto, y dadas las repercusiones
de los problemas cognitivos en todos los ambitos de la vida
del enfermo, parece razonable asignar mayor relevancia a
la afectacion cerebral que la que ha venido recibiendo.

La observacion cotidiana del comportamiento de estos
pacientes puede hacer pensar que, en ocasiones, su disca-
pacidad muscular es la Unica causa de su pasividad y falta de
iniciativa. Sin embargo, en otros casos, se inhiben o aban-
donan actividades que estan perfectamente dentro de sus
posibilidades («Para realizar la tarea, puede tener capa-
cidad fisica, pero, frecuentemente, no tiene la voluntad
para hacerla.»). Esto siembra el desconcierto y el cansancio
en cuidadores y convivientes, saturados con las responsa-
bilidades que el enfermo elude («ya decidird por mi») o
con las actividades que deja incompletas o de las que se
desentiende.

Para prevenir las frecuentes complicaciones médicas que
caracterizan a este trastorno, resulta fundamental que el
médico sea consciente de la posible alteracion cognitiva
que puede estar asociada y de su influencia en la expresion
clinica de la enfermedad.

En definitiva, ante el enfermo con DM-1 el profesional
médico siempre debe buscar los sintomas de forma proac-
tiva. De este modo, es critico evaluar periddicamente la
funcion respiratoria, deglutoria y cardiologica, siguiendo los
protocolos definidos en la literatura y no condicionando el
seguimiento clinico a los sintomas que los pacientes puedan
referir®,

Ayudar a estos enfermos requiere que todos los pro-
fesionales implicados en su atencion sean conscientes de
la existencia de alteraciones cognitivas, evitando tanto el
paternalismo como la estigmatizacion.
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