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Resumen

Descripcion del caso: Mujer de 64 afos, trabajadora del hogar, con antecedentes: NAMC, HTA
(controlada sin tratamiento farmacoldgico actual), hipoacusia bilateral, SAHS grave (IAH 41,7, en
tratamiento con BIPAP), enfermedad Steinert avanzada en seguimiento por Neumologia, Neurologia
y Endocrinologia. Disfagia moderada a sélidos (comida triturada y espesantes). IQ: amigdalectomia,
histerectomia. Tratamiento actual: pantoprazol/24h, motilium/24h, asistente tos/8h. Incapacidad
para mantener bipedestacion, no puede caminar (cama/sillon/silla de ruedas), dependiente para
todas las actividades. Hermano de 62 afios, DM2 (tratamiento con insulina Lantus y saxagliptina),
enfermedad Steinert.

Exploracion y pruebas complementarias: TA 130/82 mmHg, FC 89 lpm, FR 17 rpm, SatO2 94%,
eupneica, AC: tonos ritmicos sin soplos, AR: roncus dispersos en ambos campos, hipoventilacion
generalizada. Exploracién neuroldgica: paresia facial bilateral, paresia distal MMSS 2/5 y MMII 2/5.
Analitica sangre: hemograma y bioquimica (CK y funcion hepatica normales) sin alteraciones
significativas. Espirometria: FEV1/FVC: 75,72, FEV1 40,4%, FVC 44,6% (patron restrictivo grave).
ECG: RS a 88 Ipm, BIRI. Ecocardiograma: sin alteraciones. Radiografia térax: elevacion
hemidiafragma derecho (disfuncién diafragmatica).

Juicio clinico: Distrofia mioténica tipo I (enfermedad Steinert).

Diagnostico diferencial: Alteracion genética con patron de transmisién autosémico dominante,
producida por expansion inestable CTG, en cromosoma 19 (q13.3), del gen DMPK. Incidencia
3-15:100.000 con igual proporcion entre sexos. Produce una afeccion multisistémica
predominantemente en sistema musculo-esquelético, respiratorio (principal causa de muerte
asociado a SAHS, disfuncion diafragmatica y musculatura intercostal), cardiaco (arritmias,
disfuncion ventricular izquierda, cardiopatia isquémica), ocular (cataratas) y neuroldgico (trastornos
cognitivos y personalidad). Segun gravedad tiene 4 formas clinicas de presentacion. El diagndstico
definitivo se establece mediante estudios genéticos. Actualmente no existe tratamiento terapéutico,
Uunicamente sintomatico y multidisciplinario. Diagndstico diferencial: distrofia mioténica tipo 2
(sindrome de Ricker, proximal), enfermedad Duchene, miopatia Bethlem, polimiositis y distrofia
facioescapulohumeral.

Comentario final: Dentro de nuestra labor desde Atencion Primaria es fundamental el diagndstico
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precoz mediante la identificacién adecuada de los sintomas y una clara historia familiar para asi
poder incidir en el consejo genético. Asi mismo, es clave el enfoque multidisciplinar, centrandonos
en mejorar la calidad de vida del paciente minimizando su sintomatologia.
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