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RESUMEN

La enfermedad de Steinert o distrofia mioténi -
ca es una afectacion multisistémica que se mani -
fiesta preferentemente en el musculo esquelético,
siendo la caracteristica clinica més relevante la
debilidad muscular progresiva, la miotonia y la
atrofia muscular. En ocasiones las primeras ma -
nifestaciones no son musculares lo que conlleva
un retraso en el diagnéstico. Es necesario reali -
zar un estudio genético en todos los familiares de
riesgo.

Palabras clave: Enfermedad de Steinert. Arrit -
mia ventricular. Anamnesis.

Steinert disease: diagnosis from a ventricular
arrhytmia

ABSTRACT

The Steinert disease o myotonic dystrophy is a
multisystemic afectation that manifest mainly in
the squeletic muscle, being the most relevant cli -
nic characteristic the muscular weakness, the
myotonic and the muscular atrophy. Ocasionaly
the firsts manifestations are not musculars, in
this case can be delate the diagnosis. It is neces -
sary to make a genetic study to all relatives with
risk.

Key words: Steinert disease. Ventricular
arrhythmia. Anamnesis.

INTRODUCCION

La distrofia miot6nica es una enfermedad que
se hereda de forma autosémica dominante y que
afecta a diferentes sistemas del organismo. Una
caracteristica importante es la gran variabilidad
de su expresion clinica, fendmeno que puede
observarse dentro de una misma familia. El
diagnéstico es clinico y electrofisioldgico. El
estudio de familiares que sufren la distrofia
mioténica es fundamental para el diagnostico
precoz, que nos permitiran incidir en el consejo
genético.
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CASO CLINICO

Mujer de 25 afios que acude a nuestro Centro de
Salud remitida desde un club deportivo porque en
un chequeo de rutina se le aprecia un pulso arritmi-
co sin otra sintomatologia.

Entre los antecedente personales destaca apendi-
cectomia a los 14 afios, niega habitos toxicos, in-
gesta de farmacos y alergias. Profesion puericulto-
ra. Entre los antecedentes familiares refiere que la
madre estad afectada de una miopatia, el padre y
cuatro hermanos sanos. Refiere desde hace un afio
la presencia de tos y expectoracion intermitente
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que no le impide la practica deportiva habitual, nie-
ga la existencia de fiebre, disnea, toracalgia, palpi-
taciones ni sincope, siendo el resto de la anamnesis
anodina. A la exploracién fisica se trata de una pa-
ciente de complexién atlética, normocoloreada y
con buen aspecto general. La auscultacién cardio-
rrespiratoria denota tonos arritmicos, sin soplo, ni
roce y presencia de roncus en la base del hemitérax
derecho modificables con la tos. Abdomen blando
sin visceromegalias, no edemas ni adenopatias.
Neurolégicamente consciente y orientada, discreta
paresia distal en la extremidad superior derecha en
la regidn tenar-hipotenar, ligera ptosis parpebral bi-
lateral e incapacidad para silbar, resto de la explo-
racion anodina. Fondo de ojo normal.

Se solicitdé un ECG, objetivandose la presencia
de extrasistolia ventricular en forma de quatrigemi-
nismo y bradicardia. La radiografia de térax fue es-
trictamente normal y la analitica de sangre destaca-
ba CPK 435 (vn=125), hemograma, bioquimica,
hormonas tiroideas, enzimas hepaticas y muscula-
res, ANA dentro de la normalidad.

Nos encontramos con una paciente joven con un
trastorno en la conduccion cardiaca, episodios re-
petidos de infeccidn respiratoria, con antecedentes
familiares de miopatia que unido a la alteracion
neurolégica nos hizo sospechar que sufria una dis-
trofia miotdnica o enfermedad de Steinert, diagnés-
tico que fue confirmado por el servicio de neurolo-
gia del hospital de referencia. La paciente fue
derivada al cardidlogo para la valoracidn de su
arritmia ventricular.

DISCUSION

El motivo de consulta de nuestra paciente fue el
hallazgo casual de una arritmia ventricular durante
la realizacion de un chequeo. La ausencia de otra
sintomatologia referida por la paciente a priori nos
sugeria que podria tratarse de una cardiopatia con-
génita, valvulopatia o ingesta de farmacos, sin em-
bargo la realizacién de una correcta anamnesis ha-
ciendo hincapié en los antecedentes familiares y
una cuidadosa exploracion fisica nos ayudo a poner
de manifiesto esta enfermedad .

A pesar de que las manifestaciones clinicas de la
distrofia mioténica son amplias*?, si el motivo de
consulta es la presencia de una arritmia sin estar
patentes la miotonia ni la debilidad muscular, el
diagnostico es frecuentemente diferido durante lar-
go tiempo.

La distrofia miotdnica de Steinert es una enfer-
medad autosdmica dominante cuyo gen causante se
sita en el brazo largo del cromosoma 19°.

Clinicamente se caracteriza por la debilidad
muscular y la miotonia. Se ha clasificado en dos
formas: la forma moderada cuya evolucién es len-
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tamente progresiva con periodos estacionarios, la
debilidad muscular esta limitada en antebrazos y
dorsoflexores del pie, escasa miotonia sin trastor-
nos del sistema nervioso central, mientras que las
cataratas y los trastornos de conduccidn cardiaca
son frecuentes.

La forma clasica que se caracteriza porque la
progresién es mas rapida y cursa con miotonia flo-
rida. La debilidad muscular tiene una distribucién
caracteristica (facial, mandibular, flexora cervical y
periférica), suele haber ptosis parpebral, debilidad
de maseteros y orbicular. A diferencia de la distro-
fia escapulo humeral la cintura escapular se afecta
muy tardiamente, a diferencia de otras miopatias la
afectacion muscular distal de las extremidades es
precoz. La miotonia suele aparecer entre los 5y 25
afios y se caracteriza por una contraccién involun-
taria y mantenida de la musculatura al percutir con
el martillo de reflejos, por ejemplo, en la muscula-
tura tenar o al invitar al paciente a contraer un mus-
culo. Estos pacientes suelen tener un coeficiente
intelectual bajo, apatia, agresividad, hipersomnia,
posiblemente en relacion con un aumento de glio-
sis y una disminucién del flujo sanguineo detecta-
do en estudios con espectroscopia de protones.

La afectacién cardiaca es debida a una fibrosis
progresiva de las vias de conduccion, se manifiesta
en forma de arritmias (blogqueo A-V de 1* grado,
bradicardia sinusal y bloqueo de rama)*, hay mayor
riesgo de muerte subita incluso en estadios preco-
ces.

En la afectacidn respiratoria destaca la hipoven-
tilacion por hipotonia diafragmatica 'y aspiracio-
nes. Los trastornos gastrointestinales en forma de
disfagia, dolor abdominal inespecifico y diarrea
cronica. Atrofia gonadal, alteracion en el metabo-
lismo de la glucemia. Cataratas, suelen ser muy
frecuentes, se utilizan como marcador para detectar
portador. Calvicie frontal en varones.

El curso de la enfermedad es progresivo. Des-
pués del diagnostico de la enfermedad, los pacien-
tes afectos no suelen vivir mas alla de 4 décadas,
siendo las causas de mortalidad la infeccion respi-
ratoria y las arritmias cardiacas®.

Es fundamental la monitorizacion de los pacien-
tes con distrofia mioténica mediante ECG anuales
para la deteccién de alteraciones en la conduccion
cardiaca.

Son situaciones especiales, la embarazada afec-
tada de distrofia mioténica ya que puede presentar
complicaciones por la miopatia, que genera un par-
to lento, hidramnios que sobre todo empeora a par-
tir del 6° mes y si deben someterse a una anestesia
ya que favorece las complicaciones por la afecta-
cion de la musculatura respiratoria.

El diagnostico de la enfermedad de Steinert es
basicamente clinico, investigando la presencia de
familiares afectos de miopatia.
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Tabla |

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL DE LA DM CON OTRAS MIOPATIAS CONGENITAS

Miotonia Debilidad Localizacion

Enfermedad de Duchene ++ Proximal
Enfermedad de Bercker +++ Facial

Miotonia de Thomsen +++ +/- Facial

Distrofia facioescapulohumeral + Facial. Proximal
Distrofia oculofaringea +/- Facial. Faringea
Enfermedad de Mc Ardel + Mialgias. Infantil
Paramiotonia congénita + Relacion con frio

Los estudios complementarios que puede reali-
zarse son: analisis de sangre que puede poner de
manifiesto una elevacién de las CPK musculares.
Andlisis genético del DNA a partir de los leucoci-
tos (permite el diagnostico prenatal y de familiares
a-oligosintomaticos). Estudio neurofisioldgico que
demostrara la presencia de un patrén miopatico, es-
ta prueba serd (til en el diagnéstico precoz y en la
progresion de la enfermedad.

El diagnéstico diferencial raramente ocasiona
problemas, aunque deben considerarse otras mio-
patias congénitas (Tabla I), la miastenia gravis y la
pardlisis periddica. En la DM la miotonia es mas
severa y la amplitud de sintomatologia variada de
otros 6rganos nos ayudara al diagndstico.

La enfermedad de Steinert no tiene un tratamien-
to especifico, basicamente es sintomatico con espe-
cial énfasis en la rehabilitacion y en la psicoterapia.
Deberian investigarse cardiolégicamente mediante
ECG y Eco-Doppler todos los pacientes afectados
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