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Miopatia distal de udd, un caso de diagnostico
diferencial con la fibromialgia
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La miopatia distal de Udd, distrofia muscular tibial
(DMT) o miopatia distal finlandesa, es una enfermedad
muy poco frecuente en nuestro pais (solamente 2 casos
descritos en la literatura) siendo muy prevalente en Fin-
landia (5-10/100.000 habitantes). Aunque tradicionalmente
se le ha propuesto un patrén de transmisién antagénico
dominante, recientemente se ha comprobado que también
se manifiesta con caracter recesivo (1). La DMT normal-
mente debuta después de los 35 afios de edad, afectando
inicialmente a la musculatura del compartimento anterior
de la pierna. Su progresién es lenta, con debilidad en la

dorsiflexién de los pies, y progresando de manera lenta
y poco invalidadnte, pudiendo conllevar, en edades avan-
zadas, debilidad proximal y atrofia muscular, asociada a
dolor tipo neuropético. En los casos de pacientes no escan-
dinavos su curso suele ser mas rapido y presenta un peor
prondstico (2,3) pudiendo quedar el paciente con una dis-
capacidad completa del miembro inferior. De forma excep-
cional, implica a la musculatura extensora del antebrazo
produciendo debilidad en la extensién de muiieca y dedos,
a diferencia de otra forma de miopatia distal frecuente en
los paises nérdicos, conocida como miopatia de Welan-
der (4) (Tabla I). En la DMT, la creatinkinasa (CK) sérica
es normal o puede estar levemente aumentada y el EMG
muestra un patrén de miopatia irritativa. En la biopsia
muscular se observa distrofia tisular con miofibrillas que
presentan una o varias vacuolas.

Desde la Unidad del Dolor de nuestro hospital, presenta-
mos el caso de una mujer de 67 afios que acude por historia de
larga evolucion de dolor crénico generalizado refractario a tra-

TABLA 1
CLASIFICACION DE LAS MIOPATIAS. AD: AUTOSOMICO DOMINANTE. AR: AUTOSOMICO RECESIVO
Tipo Herencia Gen alterado Debilidad inicial Ck Biopsia
Welander-adulta | AD 2pl3 Manos, dedos, Normal o Patrén miopatico,
tardia tipo 1 extensores de la | levemente alguna vacuola
mufieca elevada aislada
Udd-adulta tardia | AD/AR 2q31 Piernas, Normal o Patrén miopatico,
tipo 2a Titina compartimento levemente vacuolas en
anterior elevada algunos casos
Markesbery- AD 10g22.3-q23.2 Piernas, Incremento leve- | Miopatia
adulta tardfa tipo ZASP compartimento moderado vacuolar,
2b anterior caracteristicas
miofibrilares

Nonaka-adulta AR 9pl13.3 Piernas, Moderado Miopatia vacuolar
temprana o GNE compartimento incremento
esporddica tipo 1 anterior
(h IBM2)
Moyoshi-adulta | AR o esporddica | 2p13 Disferlin Piernas, 10-150 Patrén miopatico,
temprana o compartimento normalmente sin
esporadica tipo 2 posterior vacuolas
(LGMD 2B)
Laing-adulta AD l4qqll.2 Piernas, Leve o nulo Cambios
temprana o MYH7 compartimento incremento miopdticos
esporddica tipo 3 anterior, flexores moderados, no
(MPD1) del cuello vacuolas
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tamiento. Entre sus antecedentes personales destaca: neuralgia
postherpética a nivel C4, artrosis generalizada, dolor crénico
generalizado de caracteristicas neuropdticas y fibromialgia. En
la exploracion fisica se objetiva: marcha lenta que precisa de
soporte con baston, debilidad en miembros inferiores II/V y
palpacion de puntos gatillos positivos. En el curso de la entre-
vista, al interrogar sobre los antecedentes familiares, se detecta
que la hija de nuestra paciente aqueja una miopatia de Udd.
Tras este hallazgo se decide solicitar un estudio genético, el
cual resulta positivo para una mutacién en el gen TTN (2q31)
que codifica la proteina titina (5), y que es la responsable de
la DMT. Ante este resultado nuestra paciente es diagnosticada
de DMT con patrén heterocigético.

Teniendo en cuenta estos hallazgos, pensamos que la
clinica de debilidad, atrofia y dolor con caracteristicas
neuropdticas que refiere la paciente podria estar mas en
relacion a su condicién genética que con el diagndstico
previo de sindrome fibromidlgico por lo que finalmente,
hemos considerado el juicio diagndstico de dolor crénico
generalizado secundario a miopatia distal de Udd, artrosis
generalizada y neuralgia postherpética C4 derecha. Actual-
mente, la paciente permanece estable, con un aceptable
control analgésico, en tratamiento con: pregabalina oral,
tramadol oral, paracetamol oral y crema de capsaicina.
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