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Resumen

Descripcion del caso: Vardn 77 anos que acude a consulta de Atencidn primaria refiriendo disfagia
a sélidos y liquidos desde hace afios, que ha ido en progresivo aumento, con atragantamientos
frecuentes, presenta dos hermanas con misma sintomatologia. No otra sintomatologia anadida.
Cognitivamente bien, independiente para ABVD. Aporta informes de manometria esofagica y
gastroscopia sin hallazgos. Se decide derivar a Neurologia.

Exploracion y pruebas complementarias: A la exploracion funciones superiores conservadas,
habla disfénica. Nomina, repite y comprende. PICNR, limitaciones en la supraversion de la mirada y
ptosis bilateral. Resto de pares craneales normales. Fuerza y sensibilidad conservadas. Temblor leve
intencional. Reflejos presentes y simétricos. No rigidez ni bradicinesia. Marcha normal. Se solicita
RM créneo y analitica con resultado anodino. Se realiza estudio genético de disfagia oculofaringea
con resultado positivo.

Juicio clinico: Distrofia oculofaringea.

Diagnostico diferencial: Distrofia oculofaringea, miastenia gravis, distrofia de Steinert, fibrosis
congénita de musculos extraoculares.

Comentario final: Para un diagndstico y tratamiento precoz de esta enfermedad, es fundamental la
correcta actuacion del médico de cabecera, la historia clinica en este caso no solo fue 1til para
diagnosticar a este paciente si no también poner en alerta a sus familiares que también padecieron
la enfermedad. Aunque actualmente no existe tratamiento curativo, si existen medios para mejorar
la calidad de vida del paciente, ofreciendo y explicandoselos en consulta.
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