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Resumen

Descripcion del caso: Mujer de 37 afnos de edad, trabajadora social de profesion, acude a nuestra
consulta de atencion primaria por cifras tensionales bajas, constatadas en un control realizado en la
farmacia. Refiere presentar una marcada labilidad emocional por la reciente pérdida de varios
familiares, y ocasional dificultad para la conciliacién del suefio. Ademas, desde hace
aproximadamente unos 8 meses, padece de tos con expectoracién ocasional sin signo alguno de
clinica infecciosa. Niega otra sintomatologia asociada. Entre los antecedentes personales de la
paciente, destaca la facoemulsificacion con implante de lente intraocular en ambos ojos y varios
ingresos hospitalarios por infeccion respiratoria. Niega habitos toxicos, ingesta de farmacos y
alergias conocidas. Entre los antecedentes familiares, llaman la atencion las relativamente
tempranas defunciones de los miembros del nucleo familiar: el padre fallecido a causa de muerte
subita a los 53 afos, la hermana a la edad de 49 afos fallecida a consecuencia de una insuficiencia
respiratoria aguda en el contexto de una neumonia, el hermano de 45 afios fallecido a causa de
posible adenocarcinoma pulmonar e insuficiencia respiratoria.

Exploracion y pruebas complementarias: A la exploracion fisica: TA 90/64, FC 96 L.p.m., FR 16
r.p.m., Sat 02 95%, IMC 29. Fascies inexpresiva, boca entreabierta, alopecia en cejas y pestanas,
retrognatismo y ligera ptosis palpebral bilateral, mayor en el ojo derecho. Presencia de roncus en
base del hemitérax derecho, hipoventilacion global. Paresia distal tenar-hipotenar en ambas
extremidades superiores, reflejo osteotendinoso braquioradial derecho discretamente disminuido.
Resto de la exploracidn, anodina. CPK 310. Bioquimica, hemograma, hormonas tiroideas, enzimas
hepaticos y musculares, ANA sin alteraciones. Radiografia de térax: pequeiia atelectasia en base
derecha. ECG: ritmo sinusal, 98 Ipm, bloque auriculo-ventricular de primer grado. Ante la sospecha
de distrofia miotonica de Steinert, la paciente fue derivada a neurologia, confirmandose el
diagndstico. EMG: miopatia de distribucion difusa que muestra fendmeno miotonico en la
musculatura radial del antebrazo en grado moderado. Estudio genético: 1 alelo de 12 repeticiones y
otro expandido de > 50 repeticiones. Ecocardiograma normal.

Juicio clinico: Distrofia mioténica tipo I o enfermedad de Steinert.

Diagnoéstico diferencial: Enfermedad de Duchene, enfermedad de Bercker, enfermedad de
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Thomsen, distrofia facioescapulohumeral, distrofia oculofariangea, enfermedad de McArdel,
paramiotonia congénita, paralisis periddicas diskalémicas, sindrome de Hoffman, miotonias
adquiridas iatrégenas.

Comentario final: La enfermedad de Steinert es una afectacion multisistémica, heredada de forma
autosomica dominante siendo la caracteristica clinica mas relevante la debilidad muscular
progresiva, la miotonia y la atrofia muscular. El diagndstico es clinico y electrofisiolégico. El estudio
de familiares que sufren la distrofia mioténica es fundamental para el diagndstico precoz, que nos
permitiran incidir en el consejo genético. La enfermedad de Steinert carece de un tratamiento
especifico, basicamente es sintomatico con especial énfasis en la rehabilitacién y en la psicoterapia.
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