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RESUMEN 

 

Introducción: la distrofia miotónica de Steinert. Es una enfermedad heredo familiar con 

patrón de transmisión autosómico dominante. 

Objetivo: describir familias con distrofia miotónica de Steinert pesquisadas en la Atención 

Primaria de Salud.  

Presentación de familias: se trata de una muestra de 126 miembros pertenecientes a dos 

familias, residentes en la provincia Pinar del Río, Cuba, en la que varios de sus miembros 

tenían diagnosticada la enfermedad. Se realizó un pesquisaje durante el año 2019, y entre 

enero y marzo del 2020, a cada miembro de ambas familias, se les completó las genealogías 

y evaluaron las características clínicas. Se trabajó con algunas variables relacionadas con las 

formas clínicas de la enfermedad según las generaciones.  

Resultados: se presentaron mediante el árbol genealógico dos familias, con 40 y 86 

miembros, de los municipios de Minas de Matahambre y Pinar del Río respectivamente. En el 

primer municipio se registraron nueve personas con la forma leve y clásica de la enfermedad, 

de estas más de la mitad no conocían su condición, 21 personas eran aparentemente 

sintomáticas. En el segundo municipio, 21 casos fueron evaluados con alguna forma clínica de 

la enfermedad, que con respecto al total de casos pesquisados representaron el 26,5 %.  

Conclusiones: es esencial la pesquisa a las familias con distrofia miotónica de Steinert, ya 

que existe una disociación de los signos clínicos y expresión variable de la enfermedad. Es la 

Atención Primaria de Salud el escenario que permite el diagnóstico precoz y manejo 

multidisciplinario. 
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ABSTRACT 

 

Introduction: the dystrophy miotónica of Steinert. It is an illness I inherit family with pattern 

of transmission dominant autosómico. 

Objective: to describe families with Steinert´s Myotonic Dystrophy, surveyed in Primary 

Health Care.  

Report of families: it is about a sample of 126 members belonging to two families, in which 

several of their members had been diagnosed with the entity; both families are from Pinar del 

Río province, Cuba. A survey was conducted during 2019, and between January and March 

2020, each member of both families had their genealogies completed and their clinical 

characteristics evaluated; working with some variables related to the clinical types of this 

entity according to the generations.  

Results: two families were presented through the genealogical tree, with 40 and 86 members 

from the municipalities of Minas de Matahambre and Pinar del Río municipalities respectively. 

In the first municipality, nine persons (9) were registered with the mild and classic type of the 

disease, of these more than 50 % did not know their condition, and 21 persons were 

apparently symptomatic. In the second municipality, 21 cases were evaluated some clinical 

characteristics of the disease, which with respect to the total number of cases surveyed 

represented 26,5 %.  

Conclusions: it is essential to study families with Steinert's Myotonic Dystrophy, since there 

is a dissociation of clinical signs and variable expression of the disease. It is the Primary Health 

Care the setting which allows early diagnosis and multidisciplinary management of this 

disease. 

 

Keywords: Myotonic Dystrophy; Primary Health Care. 

 

 

 

INTRODUCCIÓN 

 

La distrofia miotónica de Steinert (DMS), fue descrita clínicamente por primera vez en 1902, 

por Steinert y colaboradores. Sin embargo, no es hasta 1992 donde se determina la anomalía 

genética responsable de la enfermedad de Steinert. Es una enfermedad heredo familiar con 

patrón de transmisión autosómico dominante, de expresividad variable; causada por una 

expansión (repetición) del trinucleótido CTG (citosina, timidina y guanidina), que provoca la 

alteración del gen DMPK (proteína quinasa de distrofia miotónica), y codifica la kinasa miosina, 

expresada en los músculos esqueléticos. Las repeticiones, del triplete CTG, entre 37 y 49 dan 

lugar a una pre mutación, con riesgo alto de transmisión a los hijos, debido a que el número 

de repeticiones aumenta con las generaciones sucesivas. (1,2)  

 

Los alelos con penetrancia completa para la enfermedad se han identificado con repeticiones 

mayores a 50 y se ha asociado con la manifestación fenotípica de la enfermedad. En este tipo 

de alteración ya que la repetición es inestable, los hijos de padres que tienen la afección 

pueden presentar una expansión con un número mayor de repeticiones y, por lo tanto, dar 

lugar al fenómeno de anticipación. La severidad de la enfermedad, depende del tamaño de la 

repetición y del sexo del progenitor que transmite la mutación. (1,3) 

 

Según los aspectos genéticos descritos, puede tener diferentes formas clínicas de presentación 

entre las personas de una misma familia, que va desde la asintomática o de inicio tardío, la 

forma clásica del adulto, la distrofia miotónica de la infancia y la congénita.(3,4)  
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La distrofia miotónica asintomática o de inicio tardío, se caracteriza por un número reducido 

de repeticiones del trinucleotido CTG y se presentan casi como únicos signos ligeros, cataratas 

prematuras y calvicie, excepcionalmente puede presentar miotonía.(4,5)  

 

El análisis de la genealogía, en la Atención Primaria de Salud (APS), mediante la pesquisa 

activa a cada persona que integran estas familias, a partir de un caso como propósito, permite 

el diagnóstico precoz en casos aparentemente asintomáticos, lo cual abre pasos a la 

dispensarización y a la atención multidisciplinaria en la propia APS.  

 

Las fortalezas y potencialidades del modelo de medicina familiar cubano, los equipos básicos 

de salud y los servicios de Genética Médica, han tenido un indiscutible impacto en la población 

cubana, en aras de mayor salud y calidad de vida de la población.(5)  

 

El trabajo tiene como objetivo presentar familias con distrofia miotónica de Steinert 

pesquisadas en la Atención Primaria de Salud en Pinar del Río.  

 

PRESENTACIÓN DE CASO 

Se trata de dos familias extensas, pertenecientes a los municipios de Minas de Matahambre y 

Pinar del Río, ambos pertenecientes a la Provincia de Pinar del Río, Cuba. Para su mejor 

estudio se utilizó el árbol genealógico, (Fig. 1 y 2), como herramienta fundamental para la 

representación de familias, en la que algunos de sus miembros padecen DMS, se destacan 

mediante símbolos (ver leyenda) algunas condiciones que pueden formar parte de la 

enfermedad y que a su vez permiten el diagnóstico clínico de DMS.  

Se describe también en cada familia la distribución según forma clínica de la DMS en cada 

generación. (Tabla 1 y 2).  

La representación de 40 miembros a través de cuatro generaciones, incluyen los individuos 

afectados con la enfermedad y a través de diversos símbolos se muestran signos clínicos que 

forman parte de la DMS. (Fig. 1) 

 

En la 2a generación hay una persona con cáncer de mama, que se incluyó en la forma 

asintomática, dada la no presencia de otros signos clínicos compatibles con la enfermedad. 

(Fig. 1 II-1). Es necesario resaltar que en la 4a generación aparece un caso no pesquisado hijo 

de una madre con la enfermedad, nacido con asfixia perinatal que falleció en las primeras 

horas después del parto, el que probablemente presentaba la forma congénita. (Fig. 1 IV-6) 

El resto de los miembros de la familia no pesquisados es porque fallecieron o no residen en el 

municipio, pero sus antecedentes patológicos y datos clínicos fueron aportados por otros 

familiares. 
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Fig. 1 Árbol genealógico de la familia del municipio de Minas de Matahambre, provincia de 

Pinar del Río, Cuba. 2020. 

Tabla 1. Distribución según forma clínica de la DMS en cada generación. 
 

Generación Formas clínicas No  

pesquisados Asintomáticos Leve Clásica Pediátrica Congénita 

1a 0 2 0 0 0 6 

2a 3 2 1 0 0 0 

3a 8 1 3 0 0 1 

4a 10 0 0 0 2 1 

Total 21 5 4 0 2 8 

 

En la familia representada mediante el segundo árbol genealógico hay un total de 86 

miembros, entre los cuales se incluyeron, los fallecidos, no se incluyeron como miembros los 

casos IV 25, IV 26 y abortos espontáneos. Se muestran cinco generaciones, en cada una de 

ellas aparece algún miembro afectado, excepto en la generación I, en la que se desconocen 

datos clínicos del matrimonio. (Fig. 2)   

 

Entre todas las generaciones, un total de 85 casos le fueron asignadas formas clínicas de 

presentación de la enfermedad, (tabla 2). Los siete casos no pesquisados, se encontraban 

fuera del país o fallecieron. Un caso presentó trastorno tiroideo por lo que no se incluye en 

ninguna de las formas de presentación de la enfermedad, pero se precisó su seguimiento 

periódico ya que los trastornos tiroideos se asocian en la enfermedad (Fig. 2 IV-18).  

 

Se incluyeron como expresión de la forma congénita: dos casos que constituyeron 

interrupciones de embarazo por defectos congénitos compatibles con DMS, en una misma 

mujer que padece la enfermedad, y tres abortos espontáneos de otra paciente en la que se 

excluyeron otras enfermedades como causa de fallas reproductivas. (Fig. 2 IV 25-26, 

respectivamente) 
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Fig. 2 Árbol genealógico de la familia del municipio de Pinar del Río y provincia de Pinar del 

Río, Cuba. 

 
Tabla 2. Distribución según forma clínica de la DMS en cada generación. Familia del municipio de Pinar 

del Río, provincia de Pinar del Río, Cuba. 
 

Generación Formas clínicas No 

pesquisados Asintomáticos Leve Clásica Pediátrica Congénita 

1era 0 0 0 0 0 2 

2da 1 6 0 0 0 1 

3era 18 0 5 0 0 0 

4ta 23 0 0 3 2 4 

5ta 20 0 0 2 0 0 

6ta 0 0 0 0 3 0 

Total 62 6 5 5 5 7 

 

 

DISCUSIÓN 

 

En general, las distrofias miotónicas son objeto de una amplia investigación debido a su 

importancia clínica e intrigante biología molecular. La degeneración progresiva de los músculos 

que lleva a la debilidad incapacitante y pérdida del tono muscular, en combinación con 

afectación multisistémica, son las principales características de la DMS.(2,6)  

 

La investigación demostró la existencia de varios miembros que en el curso de la enfermedad 

tuvieron afectación en varios órganos o sistemas. Esto se debe a que la DMS es una 

enfermedad pleiotrópa que puede afectar a varios sistemas como el muscular, respiratorio, 

cardíaco, endocrino, ocular y sistema nervioso central.(7,8)  
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Sus manifestaciones características comprenden una pérdida progresiva de fuerza muscular 

más distal que proximal, ptosis palpebral, debilidad de los músculos faciales, de la mandíbula 

y parte anterior del cuello, miotonía, somnolencia diurna, cansancio y cataratas.(8) 

Habitualmente, los síntomas se hacen más evidentes en el período medio de la vida, pero los 

signos pueden ser detectables en la primera o segunda década. Muchos de los rasgos clínicos, 

metabólicos y endocrinos del fenotipo de la distrofia miotónica tipo 1, afectan al anciano 

normal, pero aparecen a una edad más precoz en los pacientes con enfermedad de 

Steinert.(9,10) 

 

En términos clínicos la enfermedad de Steinert puede clasificarse en cuatro diferentes 

subtipos: a) suaves o leve, b) clásicos o de la edad adulta, c) juvenil o pediátrica, y d) tipo 

congénito.(11) En la presente investigación se representan por cada generación la cantidad de 

miembros que presentan alguna de estas formas clínicas. Se incluyó miembros de las 

diferentes generaciones en una forma clínica asintomática, ya que no se dispone en Cuba del 

estudio molecular que permita caracterizar el genotipo en estas personas, y, por tanto, es 

preciso mantener el seguimiento periódico ante la posible aparición de signos clínicos. 

 

Se trata de una alteración autosómica dominante con expresividad clínica muy variable y 

penetrancia incompleta debida a una expansión de la repetición inestable del trinucleótido 

citosina-timina-guanina [CTG]n, localizada en la región 3’ no codificante del cromosoma 

19q13.3. Aunque existen casos esporádicos, presenta en ocasiones fenómeno de anticipación, 

por el que las sucesivas generaciones suelen estar más afectadas que el primer caso familiar 

y su enfermedad debuta de forma precoz.(2,8,9,10)  

 

En las familias del estudio se evidenció el patrón de herencia autosómico dominante, aunque 

no fue posible describir los antecesores de los miembros de la generación I. Así mismo sucede 

con la segunda familia representada, en la que no hubo referencia de las condiciones de salud 

del matrimonio de la generación I.  

 

La APS, en Cuba, se estructura y funciona para solucionar las necesidades del individuo. La 

familia y la comunidad constituyen el cimiento y el escenario básico para llevar a cabo la 

pesquisa activa de cada miembro que integran las genealogías de familias en las que se 

presenta uno o más miembros con la distrofia miotónica de Steinert.(12,13)  

 

El equipo básico de salud está integrado por el médico y enfermera de la familia, se 

complementa con un grupo de especialistas de Medicina Interna, Pediatría, Ginecología y 

Obstetricia, psicólogos, profesionales o técnicos de estadísticas, higiene y epidemiología, y 

trabajo social que unido a las acciones de promoción y prevención de salud permiten el manejo 

multidisciplinario a estas personas con DMS.(12,13)  

 

En el área de salud se suman a esta atención integral los servicios de Genética Comunitaria 

que asumen el programa de diagnóstico, manejo y prevención de enfermedades genéticas. 

Un sistema de salud basado en la APS no descansa exclusivamente en la perspectiva 

individual, sino que emplea la perspectiva de la salud pública y hace uso de la información 

comunitaria para valorar riesgos, identificar problemas, y priorizar las intervenciones en cada 

familia.(14)  

 

El presente estudio fue posible por la pesquisa activa realizada en la APS, apoyada en la 

dispensarización de cada miembro de la familia. En esta pesquisa activa se integraron los 

profesionales de otras especialidades quienes hicieron posible el hallazgo de condiciones 

multisistémicas descritas en la enfermedad y que complementan el diagnóstico clínico. 
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La distrofia miotónica de Steinert es una enfermedad en la que es esencial la pesquisa a cada 

miembro de las familias en las que se diagnostique un caso afectado, ya que existe una 

disociación de los signos clínicos y formas clínicas variadas de la enfermedad, desde 

asintomáticas hasta severas. En esta investigación se incluyó la forma clínica congénita. Es la 

APS el escenario propicio, pues su estructura permite el diagnóstico precoz y el manejo 

multidisciplinario individualizado. 
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