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INTRODUCCION

En las consultas de atencion primaria (AP) se presentan
con cierta frecuencia procesos de diversa indole etiologica
que afectan a la mano o a la mandibula, pero es excepcio-
nal el diagnostico de entidades que repercutan simulta-
neamente en ambas regiones anatomicas. Tras una buena
anamnesis, exploracion, pruebas especificas (la mayoria al
alcance del médico de AP) y la revision de la bibliografia
se puede conseguir una orientacion diagnostica, o un en-
foque adecuado y remitir correctamente al paciente a una
consulta especializada.

El caso que presentamos contaba con antecedentes fa-
miliares de estigma de enfermedad miopatica con catara-
tas, calvicie, diabetes y, como tnico dato objetivo en la ex-
ploracion, la presencia de miotonia.

EXPOSICION DEL CASO

Mujer de 40 afios con antecedentes personales de ulcera
duodenal, apendicectomizada, jaquecas y bocio eutiroi-
deo. Como antecedentes familiares su padre y dos primas
hermanas, por linea paterna, padecen una miopatia. Su
madre es diabética con cataratas. Alopecia en la mayoria
de los familiares paternos. La paciente refiere como tnico
sintoma la presencia de agarrotamiento ocasional de ma-
nos y mandibulas desde hace unos 7-8 afios, especialmen-
te tras una contraccion intensa, que disminuye con la re-
peticion de movimientos y aumenta con el frio. No refiere
debilidad, claudicacion, disfagia, disnea, alteraciones de la
sensibilidad, calambres musculares, otras contracturas ni
otros sintomas neurologicos. La exploracion neurologica
fue normal, salvo que existia una discreta facies miopatica
por atrofia de musculos maseteros y temporales, con debi-
lidad en musculos faciales y masticadores. Se observo un
claro fenémeno mioténico en lengua. El sistema motor
mostro una debilidad grado 4/5 en musculos paraverte-
brales y cervicales, y una discreta debilidad generalizada y
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simétrica de claro predominio distal sin atrofias muscula-
res. Los reflejos musculares son vivos y simétricos. Mioto-
nia en manos que se manifiesta como una incapacidad pa-
ra la relajacion de la musculatura local, de modo especial
si se solicita una contraccion (p. ej.: prension) forzada.
Sensibilidad superficial y profunda normal. Cerebelo y
marcha normales.

Pruebas complementarias

Analisis de sangre: hematologia y bioquimica (glucosa,
creatinina, acido urico, calcio, fosforo, sodio, potasio, clo-
10, colesterol, triglicéridos, proteinas totales, albtimina, bi-
lirrubina, gamma GT, fosfatasa alcalina, LDH, GOT, GPT)
normales. Orina normal. ECG. Enzimas musculares séri-
cas normales. Cuantificacion de inmunoglobulinas: existe
una discreta disminucion de las 1gG de 664 mg para un
valor normal de 890 mg. Se realizé un estudio electromio-
grafico que mostro en el musculo abductor pollicis brevis
derecho y en el biceps braquial derecho frecuentes salvas
de alta frecuencia con caracteristicas de miotonia genuina,
ademas de potenciales de unidad motriz de caracteristicas
miopaticas. Estudio radiolégico de torax y transito esofa-
go-gastroduodenal normales.

DISCUSION

Se trata de una paciente joven con miotonia que ha sido
confirmada electromiograficamente con caracteristicas de
miotonia genuina. Esto, junto con el resto de exploracio-
nes y datos de laboratorio normales, a excepcion de la dis-
minucion de IgG sérica, y, muy especialmente, con los an-
tecedentes familiares resenados, constituyen el patron ca-
racteristico de la distrofia miotonica (DM) o enfermedad
de Steinert.

La DM de Steinert es la enfermedad neuromuscular, no
ligada al sexo, mas frecuente, con una incidencia de 1 por
cada 20.000". Se trata de un proceso que se manifiesta en
la edad adulta, aunque los primeros sintomas se presen-
tan antes de los 20 anos. La enfermedad, que afecta tanto
al musculo estriado como a otros tejidos, se transmite de
forma autosémica dominante. En 1982 se pudo localizar
el gen en el cromosoma 19 en la region 19 q 13.2 en si-
tuacion distal al locus de la apolipoproteina C-II (apo C-
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II). Existe una marcada variabilidad clinica, tanto interfa-
miliar como entre los diversos miembros de una misma
familia®3.

De acuerdo con la edad de comienzo y la gravedad de
la enfermedad, se pueden delimitar tres formas clinicas: la
forma mas grave es la DM congénita, que se presenta en
los hijos de una madre afectada®™. La forma mas leve se
presenta al final de la edad adulta, en forma de cataratas
y alopecia frontal, con muy discreta afectacion muscular.
Por tltimo, la forma del adulto joven es muy heterogénea,
predominando de firma variable miotonia, atrofia y debi-
lidad muscular o retraso mental. La miotonia suele evi-
denciarse en lengua, antebrazo y mano. Se observa debi-
lidad de la musculatura facial con ptosis palpebral, oftal-
moplejia externa y boca entreabierta. La atrofia involucra
a los musculos maseteros, temporales, esternocleidomas-
toideos y braquiorradiales, asi como los de la cintura es-
capular. Son frecuentes las bradiarritmias cardiacas, sus-
ceptibles de tratamiento con marcapasos. En el 25% de
los casos los enfermos aquejan sintomas gastrointestina-
les, siendo frecuente en los adultos un sindrome de colon
irritable. El 70-80% de los enfermos presenta hipersom-
nia, y en fases avanzadas se pueden evidenciar cambios de
personalidad y depresion. Otras alteraciones asociadas
son: menarquia tardia y menopausia precoz en la mu-
jer>, hiperinsulinismo, resistencia a la insulina, deficien-
cia de la hormona de crecimiento, neuropatia periférica e
hipercatabolismo de la IgG. En el electromiograma se ob-
serva un patréon miotonico.
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En la biopsia muscular se pone de manifiesto atrofia y
deficiencia de fibras tipo I, hipertrofia de las fibras tipo II
y anormalidades morfologicas (fibras en anillo, aumento y
centralizacién de los nucleos y masas sarcoplasmicas)’.

La miotonia rara vez resulta incapacitante para requerir
tratamiento, sin embargo, en el caso de la miotonia grave
éste se puede realizar con difenilhidantoina, ya que los
otros agentes antimiotonia (quinina y procainamida) pue-
den empeorar la conduccion cardiaca.

El descubrimiento precoz de la enfermedad y el diag-
nostico prenatal resultan ahora posibles en familias selec-
cionadas usando técnicas adecuadas de diagnéstico®®.
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