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Recomendaciones por consenso para el cuidado de 
adultos con distrofia miotónica tipo I
Debido a la naturaleza multisistémica de esta enfermedad, los estudios y rigurosa evidencia necesaria 
para conducir la creación de pautas basadas en la evidencia para el cuidado clínico de pacientes 
adultos con distrofia miotónica tipo 1 (DM1) no se encuentran disponibles para todos los síntomas y 
sistemas corporales afectados. Para poder mejorar y estandarizar el cuidado de este trastorno, más 
de 65 líderes clínicos en distrofia miotónica (DM) de Europa Occidental, el Reino Unido, Canadá y 
Estados Unidos se unieron al proceso de creación de las Recomendaciones por consenso para el 
cuidado de adultos con distrofia miotónica tipo I, el cual comenzó en la primavera del 2015 y concluyó 
en la primavera del 2017. El proyecto fue organizado y respaldado por la Fundación Distrofia Miotónica 
(MDF, por su siglas en inglés).

En el apéndice 1 se encuentra una lista completa de autores, así como una reseña del proceso. En el 
apéndice 2 se encuentra una lista completa de lecturas para cada una de las secciones de áreas de 
estudio. Dichos apéndices proporcionan las referencias de lectura en su título original en inglés.

La junta directiva de la Academia Americana de Neurología ratificó formalmente el valor de las 
Recomendaciones por consenso para el cuidado de adultos con distrofia miotónica tipo I como una 
herramienta educacional para neurólogos.

Para este documento se ha adoptado una Normativa de actualización que conducirá una revisión 
sistemática de literatura y seguimiento apropiado cada tres años. El personal de la Fundación Distrofia 
Miotónica proporcionará apoyo logístico y de empleados para el proceso de actualización.

La Guía de referencia rápida extrapolada de las Recomendaciones por consenso se encuentra en 
https://www.myotonic.org/DM1-adultos-referencia Para obtener mayor información, visite 
www.myotonic.org.
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2 Recomendaciones por consenso para el cuidado de adultos con distrofia miotónica tipo I

Sintomas potencialmente mortales
Cirugía, anestesia y control de dolor  
Antecedentes
Los pacientes con DM1 tienen muchas más probabilidades que la población general de sufrir 
reacciones adversas a medicamentos utilizados para anestesia y analgesia y de interacciones con el 
sistema cardíaco, respiratorio, muscular y nervioso central en pacientes con DM1 que pueden  llevar 
a una variedad de respuestas inadecuadas antes, durante y posterior a una cirugía. Algunos eventos 
adversos de gravedad han sido reportados incluso en pacientes que experimentaban síntomas 
generales leves de DM1. 

1. Consulte la guía de referencia en inglés MDF’s Recomendaciones para el Manejo de la Anestesia 
en los Pacientes con Distrofia Miotónica en https://www.myotonic.org/anestesia

Además, los trastornos cognitivos y de conducta requieren de una evaluación concienzuda y de 
manejo preoperatorio (dentro de lo posible), ya que estas manifestaciones, sumadas a la hipersomnia 
y la privación de sueño preoperatoria, pueden complicar el cuidado posoperatorio inmediato del 
paciente y la recuperación a largo plazo.

Los riesgos anestésicos, detallados en las pautas de anestesia MDF referenciadas anteriormente, son 
el resultado de efectos de DM que incluyen lo siguiente:

• Defectos de conducción cardiaca y arritmias posiblemente fatales

• Insuficiencia ventilatoria y poca protección de las vías respiratorias. 

• Dismotilidad gastrointestinal que con frecuencia resulta en pseudoobstrucción y puede llevar a 
aspiración

• Respuestas erráticas a la succinilcolina (aunque DM1 no aumenta las reacciones de hipertermia 
maligna, este medicamento no debería ser usado en pacientes con DM1 debido al riesgo de 
espasmo de los musculos maseteros e hiperkalemia)

• Sensibilidad aumentada y prolongada a sedantes y analgésicos, resultando en serias 
complicaciones durante el periodo postanestésico. El riesgo de aspiración y de otras 
complicaciones post anestesia, incluyendo apnea retardada y falla respiratoria, se ve aumentado 
debido a los siguientes efectos inducidos por drogas:

a. Reducción en el nivel de consciencia 

b. Debilidad ventilatoria exagerada 

c. Disfunción faríngea con una reducción en la protección de las vías respiratorias 

d. Dismotilidad gastrointestinal y posible pseudoobstrucción

https://www.myotonic.org/toolkits-publications
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Recomendaciones
1. Para mayor información acerca de procedimientos que requieren de anestesia, consulte la guía 

de referencia rápida en inglés MDF’s Recomendaciones para el Manejo de la Anestesia en los 
Pacientes con Distrofia Miotónica disponible en https:www.myotonic.org/DM1-adultos-referencia

2. Monitorice durante la anestesia para verificar que no se susciten respuestas e interacciones 
inadecuadas en el sistema cardíaco, respiratorio, musculoesquelético y nervioso central antes, 
durante o posterior a la cirugía.

3. Monitorice para verificar que no se susciten eventos adversos de gravedad, incluso si los síntomas 
del paciente con DM1 son leves.

4. Monitorice con atención los trastornos cognitivos y de conducta preoperatoriamente (si es 
posible); estas manifestaciones sumadas a la hipersomnia y privación de sueño preoperatoria, 
pueden complicar el cuidado postoperatorio inmediato del paciente y la recuperación a largo plazo.

5. Nota: la mayoría de las complicaciones más graves ocurren en el periodo postanestésico.

http://www.myotonic.org/mdf-releases-updated-anesthesia-guidelines
https://www.myotonic.org/toolkits-publications
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Sintomas potencialmente mortales  

Manejo respiratorio
Antecedente
Los pacientes con DM1 a menudo sufren de importantes problemas respiratorios que pueden resultar 
en debilidad muscular del diafragma, músculos abdominales e intercostales y de miotonía de estos 
músculos, lo que lleva a una fuerza ventilatoria precaria y resultando en disminucion de oxígeno y 
niveles elevados de dióxido de carbono en la sangre. La insuficiencia respiratoria crónica es la causa 
principal de mortalidad y morbilidad en pacientes con DM1.

La somnolencia excesiva durante el día (EDS, por sus siglas en inglés) y la insuficiencia respiratoria 
son comunes en DM1 y ambas reducen de manera significativa la calidad de vida. Es posible que 
sus causas se superpongan, pero algunas fuentes creen que EDS en DM1 se debe mayormente al 
involucramiento del sistema nervioso central y que la insuficiencia respiratoria se debe en su mayoría 
a la debilidad de la musculatura respiratoria. Ahora bien, es posible que el flujo insuficiente de aire 
durante el sueño pueda contribuir al sueño interrumpido y a fatiga diurna excesiva, y que los factores 
del sistema nervioso central puedan contribuir a las dificultades respiratorias asociadas con DM1.

La debilidad de los músculos inspiratorios y espiratorios reduce la efectividad de la tos e impide 
la eliminación de secreciones, llevando a un riesgo aumentado de infecciones pulmonares y de 
aspiración de material hacia los pulmones. La debilidad de los músculos para tragar puede sumarse al 
riesgo de aspiración de comida y bebida, saliva, secreciones nasales y fluidos estomacales.

La anestesia general y los medicamentos intravenosos para el dolor, especialmente opiáceos, causan 
a menudo falla respiratoria en pacientes previamente clinicamente estables, destacando la necesidad 
de un manejo preoperatorio concienzudo de los pacientes con DM1.

Recomendaciones
Monitorear al inicio y de manera seriada

Qué buscar:
a. Tos no productiva, infecciones pulmonares recurrentes, un valor de capacidad vital forzada 

de menos de 50% de los valores normales de predicción o un PIM menor que 60; si presenta 
alguna de estas características, evalúe cada 6 meses o con más frecuencia:

I. El historial y frecuencia de infecciones pulmonares

II. Frecuencia respiratoria, auscultación, evaluación de los movimientos de la pared 
torácica y el reclutamiento de los músculos abdominales (como componentes 
mínimos de un examen pulmonar)

III. Ortopnea, disnea, sueño precario, dolores de cabeza matinales, apnea, fatiga y ronquidos 

Qué pruebas realizar:
a. Capacidad vital forzada (FVC, siglas en inglés) y volumen de espiración máximo en un segundo 

(FEV1, siglas en inglés) preferiblemente en posición sentada y supina; evaluación de fuerza de los 
músculos respiratorios mediante la presión inspiratoria máxima (PIM) y presión espiratoria máxima 
(PEM) en posición erecta y supina, oximetría nocturna: y flujo espiratorio pico de tos cada 6 meses.
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b. Ronquidos prominentes, sueño nocturno interrumpido, un valor de PIM de menos que 60 
o un FVC de menos del 50% de lo predicho mediante un estudio de sueño u otra prueba 
respiratoria. En general el umbral para decidir un estudio de sueño en pacientes con DM1 
debería ser bajo.

c. Capacidad de eliminación y otras evaluaciones respiratorias antes de una cirugía; si es necesario, 
la adaptación a ventilación nocturna no invasiva o a dispositivos para ayudar a toser también 
deberían ocurrir previo a una intervención quirúrgica (consulte Cirugía, anestesia y control de dolor). 

Cómo tratar:
a. Vacunas contra la influenza y neumonía si no hay contraindicaciones. Los pacientes que sufren 

de infecciones respiratorias deberían ser tratados a la brevedad posible utilizando terapias 
médicas estándares, además de asistencia a la tos respiratoria y ventilación mecánica (dentro de 
lo necesario). Consulte a especialistas de terapia respiratoria y terapia pulmonar, si es necesario.

b. Despeje de vías respiratorias y técnicas de reclutamiento de volumen pulmonar (e.j., retener el 
aliento, compresiones abdominales, chaleco e insuflador/exuflador mecánico) para pacientes 
con DM1 que padecen de tos no productiva (con un flujo pico de tos de menos de 270 litros/
minuto), y durante infecciones pulmonares y periodos perioperatorios (consulte Cirugía, 
anestesia y control de dolor).

c. Ventilación con presión positiva no invasiva (NIV, por sus siglas en inglés) para tratar la 
insuficiencia respiratoria en pacientes con debilidad muscular respiratoria y trastornos 
respiratorios relacionados con el sueño. Algunos pacientes progresan y llegan a necesitar 
apoyo ventilatorio nocturno y ventilación de tiempo completo. La ventilación con presión 
positiva no invasiva debería ser administrada de acuerdo con los criterios definidos en el Taller 
de consenso respiratorio ENMC [European Neuromuscular Centre] (2014-07-21). 

d. Usar suplementacion de oxígeno junto a la ventilación no invasiva con precaucion (consulte 
Cirugía, anestesia y control de dolor).

e. Uso profiláctico de dispositivos de alerta para emergencias médicas.  

Fig. 1    Flujograma de recomendaciones para atención respiratoria

Diagnóstico

Asintomático

• Evaluar +/-  6 meses

• Si se planea cirugía, 
reevaluar capacidad de 
eliminación, si es necesario, 
posible adaptación a NIV 
o asistencia para la tos

Evaluación respiratoria
Vacunar contra la influenza y neumonía

Buscar síntomas cardíacos

• Tos ineficaz (<270 l/min)

• Técnicas de asistencia 
para la tos (apilamiento 
de aire, empuje 
abdominal, máquina 
para la tos)

Insuficiencia respiratoria

• Ventilación con presión 
positiva no invasiva 
utilizando las pautas 
del Taller ENMC

• (O2) suplementario 
solo si es necesario

Infección respiratoria

• Terapia médica estándar

• Asistencia para la tos respiratoria

• Ventilación mecánica dentro 
de lo necesario

• Derive al grupo de medicina 
pulmonar

Ronquidos prominentes, 
PIM < 60 o FVC < 50%

• Estudio de sueño

Sintomático

http://www.myotonic.org/mdf-releases-updated-anesthesia-guidelines
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Sintomas potencialmente mortales  

Manejo cardiovascular
Antecedentes
La patofisiología cardiaca relacionada con DM1, aunque afecta a todo el tejido miocárdico, aqueja 
preferencialmente el sistema de conducción cardíaca. Los defectos del sistema de conducción son 
progresivos, si bien asintomáticos en su inicio, aumentan el riesgo de arritmias sintomáticas. 

Las presentaciones clínicas incluyen pre-síncope, síncope, palpitaciones, disnea, dolor de pecho o 
muerte súbita por  paro cardíaco. La muerte cardíaca súbita es causa de muerte común en adultos 
con DM1, antecedida solo por insuficiencia respiratoria. La alta incidencia de muerte cardíaca súbita 
subyace la importancia de una evaluación cardíaca completa en función de estratificar el riesgo del 
paciente con DM1.

La evaluación de severidad de cuán afectado se encuentra el sistema de conducción cardíaca se 
realiza a través de pruebas cardiológicas que incluyen un electrocardiograma de 12 derivaciones 
(ECG), monitoreo ambulatorio de ECG a largo plazo y, para pacientes de alto riesgo, un estudio 
electrofisiológico invasivo.

Los pacientes con DM1 se encuentran en riesgo de tanto bradiarritmias como de taquiarritmias. Puede 
implantarse un marcapasos en pacientes con DM1, ya sea para tratar bradiarritmias sintomáticas o 
profilácticamente en aquellos pacientes con un alto riesgo de bloqueo cardíaco completo.

Las taquiarritmias más comunes son fibrilación auricular y aleteo atrial, las cuales presentan un riesgo 
de embolismo cardíaco y accidente cerebrovascular. Los pacientes con DM1 también se encuentran 
en alto riesgo de taquiarritmias ventriculares (taquicardia o fibrilación), el cual es un mecanismo 
responsable por los paros cardíacos. Los desfibriladores cardioversores implantables (ICDs, por sus 
siglas en inglés) pueden ser instalados en pacientes con DM1 que hayan sobrevivido un episodio de 
taquiarritmia ventricular o, profilácticamente, en aquellos a un alto riesgo de taquiarritmia ventricular.

La muerte cardíaca súbita ha sido observada en pacientes con DM1 que usan marcapasos o ICDs, 
suscitando la pregunta de un mecanismo no relacionado a una arritmia para dicho fenómeno.

Algunos estudios de imágenes, incluídos ecocardiografía, tomografías computarizadas (TC), 
resonancias magnéticas (RM) e imágenes nucleares pueden ser utilizadas para evaluar el estado 
mecánico del corazón, incluyendo la función ventricular izquierda. Las anomalías asintomáticas 
son observadas en un número moderado de adultos con DM1 y son más comunes en aquellos con 
Enfermedad del sistema de conducción. 

El desarrollo de una cardiomiopatía no isquémica dilatada es una ocurrencia poco frecuente pero 
reconocida en adultos con DM1. Una vez que se presenta una cardiomiopatía dilatada sintomática, la 
progresión es típicamente rápida, con insuficiencia cardíaca congestiva que resulta en muerte.

Recomendaciones
En general:

a. Inste el uso de dispositivos de alerta para emergencias médicas.
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Qué buscar:
a. Palpitaciones, pre-síncope, síncope, disnea y dolor de pecho; en caso de ser observado, dirija 

al paciente a atención médica inmediata.

b. Arritmias incluyendo bradicardia sinusal, bloqueo cardíaco, fibrilación y aleteo auricular y 
taquicardia ventricular. Evaluar y tratar utilizando las pautas del ACC (American College of 
Cardiology)/ AHA (American Heart Association)/ESC (European Society of Cardiology) para 
el Manejo de pacientes con arritmia ventricular y la prevención de muerte cardíaca súbita 
(Management of Patients with Ventricular Arrhythmias and the Prevention of Sudden Cardiac 
Death, consulte https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/16949478)

a. Cambio de síntomas, imágenes cardíacas anormales, ECG anormal en todos los pacientes 
con DM1; el examen debería ser llevado a cabo por un cardiólogo o electrofisiólogo con 
conocimientos sobre manifestaciones cardíacas en DM 

Qué pruebas realizar:
a. Los síntomas a través de un ECG de 12 derivaciones debería ser realizado al recibir una diagnóstico 

de DM1; llevar a cabo durante el diagnóstico y aproximadamente de manera anual a continuación

b. Las anomalías de impulso o conducción en un ECG de 12 derivaciones estándar que incluye 
una tasa sinusal < 50 BPM, intervalo PR > 200 ms, duración QRS > 100 ms incluyendo un 
bloqueo de rama derecha o izquierda del haz, bloqueo fascicular izquierdo posterior o anterior, 
bloqueo AV de segundo o tercer grado, ondas Q anormales, taquicardia atrial, fibrilación o 
aleteo, y arritmias ventriculares, indican afectacion cardíaca

c. Insuficiencia cardíaca en la presencia de un ECG anormal que indica enfermedad de conducción 
o si se presentan otros síntomas que sugieren insuficiencia cardíaca; realice una ecocardiografía 

Diagnóstico

Si el ECG de 12 
derivaciones es normal

• Repetir dentro de 5 
años

Ecocardio (expertos 
locales)

• Repetir dentro de 
5 años

Derivar a un 
cardiólogo

Considerar 
monitoreo de 
Holter

Considerar marcapasos

• Derivar

• Usar pautas de ACC/
AHA HRS

• Usar anestesista 
para sedación; 
consulte Cirugía, 
anestesia y dolor

En caso de 
insuficiencia 
cardíaca o función 
sistólica ventricular 
izquierda reducida

• Seguir las 
pautas de 
ACCF/AHA

En caso de arritmias

• Usar pautas de 
ACC/AHA ESC

• Derivar a un 
cardiólogo antes 
de prescribir 
mexiletina

Considerar 
electrofisiología 
invasiva en caso de 
bloqueo serio de 
conducción o arritmia

• Usar anestesista 
para sedación; 
consulte Cirugía, 
anestesia y dolor

Si las 12 derivaciones son 
anormales (tasa sinusal < 50 BPM; 
intervalo PR > 200, duración QRS > 
100 ms, etc) ver recomendación 3A

Si es sintomático

Si > 40 años de edad

Si ECG es anormal

Fig. 2    Flujograma de recomendaciones para atención cardíaca

Realizar electrocardiograma de 12 derivaciones
Revisar historial de infecciones pulmonares

Revisar síntomas cardíacos 

http://www.myotonic.org/mdf-releases-updated-anesthesia-guidelines
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/16949478
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Cómo tratar:
a. Evaluaciones cardiológicas clínicas periódicas seriadas; las consultas cardiológicas son 

esenciales para los pacientes con electrocardiogramas anormales y/o síntomas cardíacos

b. Considere un marcapasos profilactico o ICD en un paciente con DM1 quien se estime en alto 
riesgo de paro cardíaco o muerte cardíaca súbita debido a anomalías detectadas a través de 
pruebas cardíacas invasivas o no invasivas, incluso en la ausencia de una indicación con base 
en las pautas establecidas

c. Considere llevar a cabo imágenes cardíacas en pacientes con DM1 al momento de ser 
diagnosticados y cada tres a cinco años, incluso en la ausencia de síntomas o anomalías en las 
pruebas cardíacas

i. Las modalidades de imágenes cardíacas aparte de las ecocardiografías son alternativas 
razonables si los síntomas están siendo evaluados y recomendados por expertos locales

d. Prueba de electrofisiología invasiva si existe la preocupación de un bloqueo serio de conducción 
o arritmia debido a anomalías detectadas a través de pruebas cardíacas no invasivas

e. Terapias farmacológicas y de dispositivos apropiadas con base en las pautas de ACCF 
(American College of Cardiology Foundation)/AHA (American Heart Association) para el 
Manejo de insuficiencia cardíaca (Guideline for the Management of Heart Failure) (consulte 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/23747642) si se presenta una insuficiencia cardíaca o 
una función sistólica ventricular izquierda reducida

f. Un marcapasos de prevención primaria (profiláctico) o secundaria (sintomática) o ICD según 
las pautas de ACC (American College of Cardiology)/AHA (American Heart Association)/HRS 
(Heart Rhythm Society) para Terapia para anomalías de ritmo cardíaco a base de dispositivos 
(Device-based Therapy of Cardiac Rhythm Abnormalities) (consulte https://www.ncbi.nlm.
nih.gov/pubmed/18498951). Dicha asistencia debe ser bajo la supervisión de un cardiólogo y en 
coordinación con el médico de cuidados primarios del paciente y otros asesores dentro de lo 
necesario 

i. La preferencia del paciente y su familia así como la evaluación de otros factores de 
riesgo que afecten la morbilidad y mortalidad deberían ser considerados en la decisión 
de implantar un marcapasos o ICD en un paciente con DM1

g. Un monitoreo ambulatorio de Holter-ECG, ya sea a corto plazo (de 24 a 48 horas) o a largo 
plazo (de 30 días o más) para detectar mecanismos de arritmias en pacientes con síntomas 
cardíacos. Repita este monitoreo de manera periódica cada 3 a 5 años si lo indica el estado 
sintomático o si se observa un cambio en un ECG de 12 derivaciones seriado 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/23747642
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/18498951
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/18498951
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Derive a:
a. Un centro cardiológico con experiencia en atención de pacientes con DM1 que sufren de 

síntomas cardíacos, un ECG anual o bienal anormal indicativo de implicación cardíaca, y 
pacientes con DM1 de más de 40 años de edad sin una implicación cardíaca previa. No 
obstante, la derivación cardiológica para todos los pacientes con DM1 es razonable si es parte 
de un programa multidisciplinario o si los profesionales que proporcionan cuidados primarios 
desconocen el historial cardíaco, examen y evaluación de ECG 

b. Un profesional de anestesia, aparte del médico que hace el procedimiento, que se encarge 
del proceso de sedación y que monitorice los estudios de electrofisiología y el implante 
de marcapasos o ICD. Realice estos estudios cardíacos y la anestesia o sedación asociada 
dentro de un ambiente clínico que cuente con los recursos para  una intubación endotraqueal 
y ventilación inmediata para estar completamente preparado para aquellos pacientes que 
desarrollen insuficiencia respiratoria o fallo respiratorio post sedación (consulte Cirugía, 
anestesia y control de dolor)

c. Los expertos clínicos de DM que desarrollaron estas recomendaciones no llegaron a un 
consenso acerca del protocolo de prescripción y monitoreo del medicamento mexiletina 

Los neurólogos expertos en atención de DM1 consideran que la mexiletina es un tratamiento 
eficaz para la miotonía en pacientes sin anomalías cardíacas, particularmente para pacientes 
con DM congénita o de síntomas de inicio en la infancia. Se recomienda obtener un ECG 
(electrocardiograma) antes de empezar tratamiento con Mexiletina, un segundo ECG de 
seguimiento dentro de 3 meses y monitoreo seriado

Los cardiólogos expertos en atención de DM1 notaron que la mexiletina es un antiarrítmico 
clase 1B que puede proporcionar alivio para la miotonía y a veces para la fibrilación auricular. 
Ellos recomiendan que el uso de cualquier antiarrítmico en un paciente con DM1 comience con 
un chequeo para eliminar anormalidades estructurales o funcionales subyacentes que puedan 
complicar su uso. Además, recomiendan el monitoreo durante el inicio del medicamento 
y que un monitoreo relacionado con la mexiletina sea llevado a cabo por un cardiólogo 
experimentado en el tratamiento de pacientes con DM1 

Para obtener mayor información, consulte las listas de lecturas Cardíaco y Miotonía en el apéndice 2.

http://www.myotonic.org/mdf-releases-updated-anesthesia-guidelines


10 Recomendaciones por consenso para el cuidado de adultos con distrofia miotónica tipo I

Sintomas potencialmente mortales  

Manejo de obstétrico y del embarazo 
Antecedentes
Los efectos perjudiciales de la DM1 en los músculos tanto lisos como estriados pueden complicar el 
embarazo, trabajo de  parto. A estas complicaciones maternas se suma la posibilidad que el recién 
nacido tenga DM1 de inicio congénito, con varias complicaciones neonatales, que incluye anomalías 
respiratorias y para tragar. Las mujeres con DM1 tienen una tasa promedio de aborto espontáneo y 
mortinato más alta, aunque la mayoría puede esperar tener un parto vaginal normal.

Las madres con DM1 tienen mayores probabilidades de experimentar: 

• Embarazo ectópico 

• Parto prematuro

• Trabajo de parto prolongado relacionado con la disfunción del músculo uterino y la debilidad del 
músculo esquelético

• Hemorragia posparto debido a contracciones uterinas inadecuadas o retención de placenta 

• Sobredistensión uterina con polihidramnios (debido a lal discapacidad del feto con DM1 congénito 
para tragar el líquido amniótico), lo cual puede llevar al trabajo de parto prematuro, contracciones 
uterinas inadecuadas durante la labor, ruptura prematura de las membranas o hemorragia 
posparto. 

• Reacciones inadecuadas a analgesia o anestesia durante la labor y el parto

• Reserva ovárica disminuida con aparición tardía de hormona gonadotropina coriónica humana 
(hCG, por sus siglas en inglés) debido a la insuficiencia gonadal

Los recién nacidos con DM1 de origen congénito pueden sufrir de:

• Dificultades para tragar, llevando a polihidramnios durante el embarazo y mala alimentación al 
nacer, posiblemente con necesidad de alimentación por tubo

• Anomalías de los músculos respiratorios, posiblemente con necesidad de ventilación mecánica al 
nacer 

• Bajo tono muscular y ausencia de movimientos fetales 

• Presentación anormal 

• Pie zambo 

• Acumulación anormal de líquido corporal

• Dilatacion de ventrículos cerebrales

• Artrogriposis
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El diagnóstico genético preimplantacional puede permitir la implantación selectiva de embriones no 
afectados. El diagnóstico prenatal a través de una amniocentesis o muestra de vellosidades coriónicas 
puede permitir la terminación de un embarazo afectado. Puede además permitir la preparacion del 
equipo obstétrico para el nacimiento de un bebé afectado por DM1 (consulte Asesoría genética).

Recomendaciones
Qué buscar:

a. El historial reproductivo del paciente y el historial personal y familiar relacionado con DM1, 
incluyendo síntomas de DM1 en este momento

b. Fatiga que se presenta más rápido que la media durante la labor de parto y un riesgo 
aumentado de hemorragia posparto (HPP). Debería anticiparse una HPP particularmente donde 
ha habido una primera o segunda etapa de trabajo de parto prolongado, especialmente si ha 
habido polihidramnios. 

Qué pruebas realizar:

a. Un diagnóstico genético preimplantacional para determinar si el embrión se encuentra 
afectado o un diagnóstico  prenatal genético para determinar si la expansión genética de DM1 
se encuentra en el feto (consulte Asesoría genética) 

Cómo tratar:
a. Un obstetra de alto riesgo (especialista en medicina maternofetal) para el cuidado prenatal y 

durante parto

b. Los analgésicos o anestésicos sedantes deben ser usados con extrema cautela debido a 
los altos riesgos asociados con dichas drogas y DM1, particularmente durante el embarazo, 
especialmente durante el tercer trimestre y durante el parto (consulte Cirugía, anestesia y 
control de dolor) 

c. Dispositivos de alerta para emergencias médicas

d. Especialista pediátrico o neonatal durante el parto si la madre padece de DM1, debido al riesgo 
de una aparición congénita al ser heredado maternalmente

e. Para neonatos que se sabe que tienen DM1 o se sospecha que puedan tenerlo, disponibilidad 
de cuidado intensivo neonatal, incluyendo una posible intubación para alimentación o apoyo 
ventilatorio 

Derive a:
a. Subespecialista pediátrico o neonatal, incluso si se sabe que el feto no está afectado por DM1

b. Asesoría obstétrica antes de determinar si inducir la labor de parto

c. Servicios de asesoría genética y servicios de planificación familiar 

http://www.myotonic.org/mdf-releases-updated-anesthesia-guidelines


12 Recomendaciones por consenso para el cuidado de adultos con distrofia miotónica tipo I

Síntomas graves

Debilidad del músculo esquelético y 
rehabilitación  
Antecedentes
La debilidad del músculo esquelético es una de las características principales de DM1. La debilidad, 
la cual está asociada con un proceso distrófico, es bilateral y progresa a un ritmo relativamente 
lento, de 1 a 3 por ciento al año. Con el tiempo, impide la movilidad y las actividades de la vida 
diaria. En general, los músculos flexores se debilitan más que los extensores y los músculos distales 
se debilitan antes que los músculos proximales. La debilidad proximal significativa es usualmente 
una característica tardía de DM1, aunque algunos pacientes desarrollan una debilidad temprana 
de la cintura escapular y de la cadera. Los músculos abdominales y de la espalda también son 
afectados. Las anomalías óseas del cráneo crean rasgos faciales elongados y otros impactos, 
incluyendo anomalías en la mandíbula y el paladar. Algunas personas pueden requerir de una 
intervención quirúrgica (consulte Cirugía, anestesia y dolor).

Los efectos típicos de las apariciones adultas de DM1 en el músculo esquelético incluyen:

• Debilidad y atrofia de los músculos mandibulares y faciales, que conduce a un adelgazamiento del 
contorno facial y a la reducción de expresión facial 

• Debilidad de los músculos faciales, del paladar y de la lengua, que produce trastornos del habla 
así como dificultades para masticar y tragar

• Debilidad de músculos de los párpados, que conduce a párpados caídos (ptosis)

• Debilidad de flexión del cuello, que causa dificultad para levantar la cabeza de una superficie

• Debilidad del extensor del cuello, que conduce a una postura de cabeza caída y dificultad para 
sostener la cabeza erguida

• Debilidad de erectores abdominales y de la columna

• Debilidad del diafragma y otros músculos respiratorios, causando síntomas respiratorios

• Debilidad de los músculos distales de las extremidades superiores, que interfiere con la destreza, 
escritura a mano y las actividades de la vida diaria 

• Debilidad de los músculos dorsiflexores del pie, que conduce a la caída del tobillo y dificultades 
subsecuentes de equilibrio y para caminar

• Debilidad del músculo de la pantorrilla, causando dificultad para saltar, correr o pararse de 
puntillas

• Impactos sobre la capacidad de empleo y actividades cotidianas debido a la pérdida de ambulación

La combinación de músculos de la pantorrilla débiles y el pie caído puede conducir a inestabilidad 
de los tobillos, dificultad para mantenerse quieto, caídas frecuentes y dificultad para caminar y 
subir escaleras. A medida que los músculos proximales de la rodilla y las caderas son afectados, los 
pacientes experimentan una mayor dificultad para levantarse desde una posición sentada.
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Recomendaciones
Qué buscar:

a. Dificultades para hablar y tragar

b. Dificultad con la movilidad y el equilibrio, y caídas

c. Impactos en las actividades cotidianas, incluyendo el cuidado personal

d. Impactos en las actividades del hogar, escuela, trabajo y en la comunidad

e. Necesidad de uso de dispositivos de asistencia o modificaciones en el hogar, la escuela o en el 
trabajo

f. Evalúe anualmente a través de atención médica primaria o especialistas apropiados, 
que incluye fisioterapeutas, terapeutas ocupacionales, terapistas de lenguaje, dietistas/
nutricionistas, trabajadores sociales, enfermeros/enfermeras especializadas, psiquiatras y 
ortopedistas, para monitorear síntomas

Cómo tratar:
a. Ejercicios aeróbicos y de resistencia moderados o de baja intensidad, minimizando las 

actividades sedentarias, dentro de lo posible. Considere una evaluación cardíaca antes de 
comenzar una nueva rutina de ejercicios

b. Dispositivos de asistencia y adaptación como órtesis, aparatos ortopédicos, bastones, 
andadores, férulas de mano, etc.

c. Modificaciones para el hogar y el ambiente según sea necesario 

Derive a:
a. Especialista de rehabilitación apropiado para recomendaciones individuales

http://www.myotonic.org/mdf-releases-updated-anesthesia-guidelines


14 Recomendaciones por consenso para el cuidado de adultos con distrofia miotónica tipo I

Síntomas graves

Miotonía del músculo esquelético
Antecedentes
Miotonía – contracción muscular sostenida y dificultad para relajar los músculos – es un sello 
distintivo de DM1 y es un aspecto de la enfermedad que la distingue de otras formas de distrofia 
muscular. Afecta a casi el cien por ciento de los pacientes con DM1 con sintomas de inicio  en la 
adultez. Aunque no es el aspecto más deshabilitante de la enfermedad, la miotonía puede contribuir 
a la rigidez y dolor muscular, agarre prolongado de la mano, dificultades para hablar y tragar y 
problemas gastrointestinales.

La miotonía en DM1 es más prominente en los músculos del antebrazo y los dedos de la mano, 
donde causa el agarre sostenido (“bloqueo del agarre”). A veces afecta la lengua y los músculos 
mandibulares, resultando en dificultad para hablar y tragar. La dificultad para tragar puede ser 
causada por la miotonía de los músculos faciales, de la lengua, músculos de la mandibula, del 
esófago y la garganta y la miotonía de los músculos respiratorios puede conducir a una disminución 
de la fuerza respiratoria y bajos niveles de oxígeno. 

La miotonía de los músculos oculares clínicamente detectable no es característica de la miotonía 
relacionada con DM, aunque se encuentra presente en otras formas de miotonía genética.

La miotonía de agarre puede ser observada pidiendo que el paciente relaje la mano después de 
sostener el agarre; los músculos de la mano típicamente demorarán algunos segundos o más en 
relajarse por completo. La miotonía de percusión puede ser demostrada a través de la percusión de 
músculos específicos (usualmente de los músculos eminencia tenar o de los extensores de la muñeca 
en el antebrazo) con un martillo de reflejo tendinosos el cual produce una contracción sostenida, 
generalmente por varios segundos o más. La miotonía eléctrica también puede ser demostrada a 
través de descargas espontáneas anormales de la fibra muscular detectadas en un electromiograma 
con aguja (EMG, por sus siglas en inglés).

La miotonía asociada con DM1 comúnmente empeora en el tiempo frío y se hace más pronunciada 
después del descanso. Su mejoría a través de la actividad muscular se conoce como fenómeno de 
“calentamiento”. La miotonía que se presenta en DM1 con síntomas que comienzan en la adultez 
generalmente declina a medida que la debilidad aumenta.

Los medicamentos que afectan los canales de iones, como la mexiletina, han proporcionado un 
tratamiento de beneficio significativo para algunos pacientes con DM1 que experimentan miotonía. 
Consulte “Cómo tratar” más adelante para obtener más información.
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Recomendaciones
Qué buscar:

a. Un aumento en el tiempo de relajacion después del agarre o percusión y dificultades 
relacionadas con actividades cotidianas

Cómo tratar:
a. La mexiletina se recomienda con frecuencia para el tratamiento de la miotonía. Los expertos 

clínicos de DM1 quienes han desarrollado estas recomendaciones no llegaron a un consenso 
en el protocolo de prescripción y monitoreo de la mexiletina 

Los neurólogos expertos en cuidado de DM1 consideran la mexiletina como un tratamiento 
eficaz para la miotonía en pacientes sin anomalías cardíacas, particularmente en pacientes 
con manifestación de sintomas congénitos o en la infancia. Su recomendación respecto 
a la mexiletina y cardiología incluye la obtención de un ECG (electrocardiograma) previo 
al uso, un segundo ECG de seguimiento dentro de 3 meses y un monitoreo seriado. 
Además, recomiendan que la mexiletina sea ingerida con alimentos para evitar dispepsia 
y “sensaciones de mareo” pasajero asociados con el tratamiento de mexiletina. Los 
alimentos extienden aumento en el tiempo de relajacion absorción y reducen el nivel 
máximo en la sangre

Los cardiólogos expertos en cuidado de DM1 notaron que la mexiletina es un antiarrítmico 
1B que puede proporcionar alivio para la miotonía y a veces para la fibrilación auricular. 
Ellos recomiendan que el uso de cualquier antiarrítmico en un paciente con DM1 comience 
con un chequeo para descartar subyacentes estructurales o anormalidades funcionales 
que pueden complicar su uso. Además, recomiendan el monitoreo durante el inicio del 
medicamento y que se conduzca un monitoreo relacionado con la mexiletina realizado por 
un cardiólogo experimentado en el tratamiento de pacientes con DM1

Para obtener más información consulte las listas de lectura Cardíaco y Miotonía en el 
apéndice 2.
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16 Recomendaciones por consenso para el cuidado de adultos con distrofia miotónica tipo I

Síntomas graves

Manejo ocular
Antecedentes
Las manifestaciones oculares principales y clínicamente relevantes en DM1 pueden incluir lo 
siguiente: cataratas, ptosis palpebral y cierre incompleto de párpados, anormalidades en el 
movimiento del ojo, cambios retinianos y presión intraocular baja.

Las discapacidades visuales en pacientes con DM1 a menudo son causadas por cataratas. Las 
opacidades iridiscentes subcapsulares posteriores del cristalino son altamente sugestivas de DM1 
o DM2, aunque no son diagnósticas. Las cataratas en DM1 pueden progresar más rápidamente que 
las cataratas usuales y, por lo tanto, pacientes con DM1 pueden presentar cataratas que aparecen de 
manera temprana. Las cataratas antes de los 55 años o un historial familiar de cataratas prematuras 
sugieren un diagnóstico de DM1 o DM2 en pacientes con síntomas musculares. 

A través de una oftalmoscopía, las cataratas asociadas con DM son no específicas y aparecen como 
opacidades de puntos (como lunares). A través de un examen con lámpara de hendidura, presentan 
una iridiscente apariencia multicolor y  se ubican en la cápsula posterior del cristalino. Las opacidades 
iridiscentes subcapsulares posteriores del cristalino representan una fase inicial de formación 
de cataratas en DM. Solo son detectables a través de un examen con lámpara de hendidura y se 
encuentran por lo general en pacientes que no han desarrollado síntomas visuales.

El deslumbramiento y borrosidad de la visión se desarrolla a medida que las opacidades progresan 
hacia cataratas estrelladas y eventualmente a cataratas maduras, las cuales pueden ser indistinguibles 
de los tipos de cataratas más comunes. Puede llevarse a cabo una cirugía en pacientes con DM1 
para remover cataratas, pero es preferible el uso de anestesia local de modo que se puedan evitar 
complicaciones asociadas con la anestesia general en dichos pacientes (consulte Cirugía, anestesia y 
control de dolor).

La ptosis palpebral bilateral es una característica frecuente de DM1. En casos de gravedad, puede 
obstruir la visión y puede requerir de intervención quirúrgica o no quirúrgica. La debilidad de los 
músculos de cierre de párpados también es un problema común y puede causar daño en la córnea.

Los movimientos anormales del ojo pueden ocurrir en DM1. La ralentización sacádica está 
bien documentada, pero el impacto clínico es mínimo. Se piensa que algunos de los factores 
contribuyentes son la miotonía de los músculos extraoculares y/o anomalías del sistema nervioso 
central (CNS, por sus siglas en inglés). El nistagmo de rebote puede ser observado y puede ser causa 
de una disfunción del sistema nervioso central. Sin embargo, estas anomalías del movimiento del ojo 
rara vez causan trastornos visuales. 

Los cambios retinianos también son anomalías bien documentadas que pueden ocurrir en DM1. Los 
cambios retinianos pueden incluir degeneración pigmentaria de la retina, membrana epirretiniana 
y fibroplasia epirretiniana. Los efectos clínicos de los cambios retinianos están poco estudiados, y 
presentan reportes contradictorios acerca de sus efectos en la agudeza visual.

La presión intraocular disminuida puede ocurrir y puede ser causa de anomalías de la córnea.



Fundación Distrofia Miotónica 
www.myotonic.org

17

Recomendaciones
Qué buscar:

a. Síntomas de cataratas y otras manifestaciones oculares en DM1. Advierta a los pacientes 
sobre medidas de seguridad para ajustarse a cambios en los niveles de luz, precauciones para 
conducir en el sol y en la noche relacionado con los efectos de las cataratas y cómo proteger la 
córnea, especialmente si duermen con los ojos parcialmente abiertos debido a la debilidad de 
los músculos para cerrar los párpados

Qué pruebas realizar:  
a. Manifestaciones oculares de DM1 a través de un examen con lámpara de hendidura como 

parte de un examen ocular anual

b. Ptosis palpebral; si la ptosis se agrava e interfiere con la visión, puede justificarse una 
intervención como “muletas’’ para párpados que pueden ser insertadas en anteojos. Intente 
con muletas como remedio para la ptosis antes de considerar cirugía de párpados, debido a 
los riesgos de la anestesia así como debilidad del cierre ocular concomitante 

Derive a:
a. Cirujano oftalmólogo si las cataratas interfieren con la capacidad de satisfacer las necesidades 

del diario vivir y cuando se indica la extirpación quirúrgica del cristalino opaco con un 
implantación de lentes intraoculares. Asegure que el paciente con DM1 y el equipo quirúrgico 
tengan claros los riesgos de la anestesia y que la eficacia a largo plazo y los efectos 
secundarios de la cirugía sean examinados concienzudamente con el paciente, su familia y 
otros proveedores de atención médica (consulte Cirugía, anestesia y control de dolor)

b. Oftalmólogo para un seguimiento regular relacionado con la debilidad del cierre de párpados. 
Pueden considerarse lubricantes oftálmicos para ojos secos

Diagnóstico

Asintomático

• Evaluar +/- en 1 año

Fig. 3    DM: Flujograma de recomendaciones para atención ocular

Examen ocular anual, incluyendo con lámpara de hendidura

Cataratas

• Extirpación quirúrgica 
si interfieren con 
actividades cotidianas

• Advertir a los 
pacientes sobre 
efectos al conducir 

Ojos secos

• Considerar lubricantes 
oftálmicos

• Monitorear debilidad 
de músculos del cierre 
de párpados que afecta 
párpados y córnea

Debilidad facial y de cierre 
de párpados

• Advertir a los pacientes 
sobre precauciones al 
conducir

Ptosis

• Considerar 
muletas para 
párpados

Sintomático
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Síntomas graves

Manejo gastrointestinal
Antecedentes
Ya que tanto los músculos lisos como esqueléticos se encuentran involucrados en DM1, la disfunción 
en el tracto gastrointestinal (GI, por sus siglas en inglés) entero es un trastorno común. La debilidad 
y miotonía de los músculos lisos ocurre. Dentro de los problemas comunes se encuentran: disfagia, 
aspiración, dolor abdominal e hinchazón, especialmente después de las comidas, vaciado gástrico 
lento, reflujo gastroesofágico, estreñimiento, diarrea y síntomas de “intestino irritable”, cálculos 
biliares, dilatación del colon, lo cual puede resultar en impactación fecal, megacolon e incluso 
perforación del intestino; e incontinencia anal. Los síntomas GI no solo son sorprendentemente 
comunes en DM1, sino que además pueden ser la característica clínica inicial o dominante. No 
obstante, estos síntomas pueden ser subestimados o ignorados por los pacientes.

Recomendaciones
Qué buscar:

a. Problemas para masticar o tragar, babeo, reflujo gastroesofágico, sensación de llenura, dolor 
abdominal, frecuencia y características de evacuaciones intestinales, diarrea e incontinencia 
fecal. Debe elaborarse un historial minucioso para diferenciar disfagia orofaríngea de 
disfagia esofágica. La disfagia esofágica a veces causa dolor de pecho debido al reflujo ácido 
estomacal. La aspiración de alimentos y la neumonía resultante son una de las principales 
causas de muerte en pacientes con DM1

b. La pérdida o aumento involuntario de peso; disfonía o disfagia que puede indicar debilidad 
de los músculos faríngeos; tos frecuente y bronconeumopatías recurrentes que pueden 
indicar aspiración; dolor abdominal en palpación (generalmente o en el área de la vesícula); e 
hinchazón abdominal durante exámenes físicos rutinarios

c. Para aquellos pacientes sintomáticos, el examen fisico también puede incluir un examen rectal 
para detectar estreñimiento, incluyendo un espasmo del esfínter anal y defecación disinérgica 

Qué pruebas realizar:
a. Síntomas abdominales agudos:

i. Pseudoobstrucción además de obstrucción mecánica

ii. Si se considera una obstrucción intestinal aguda, una enterografía CT o enterografía 
MR puede distinguir la pseudoobstrucción de una emergencia quirúrgica por 
obstrucción real (mecánica).

iii. En pacientes con dolor abdominal agudo, se debe excluir una colecistitis

iv. Los pacientes sin obstrucción mecánica deberían ser tratados de manera conservadora 
por pseudoobstrucción y/o colelitiasis

v. Radiografías abdominales para evaluar gas o heces intestinales anormales, o aire 
abdominal libre
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b. Cantidades anormales de hidrógeno con la prueba de glucosa a través del aliento. Es anormal 
en pacientes con intolerancia a la lactosa y en pacientes con sobrecrecimiento bacteriano en el 
intestino

c. Signos de gas o heces intestinales anormales o aire abdominal libre en un estudio de 
radiografía abdominal

d. Movimientos sinérgicos, debilidad oral y/o faríngea, o aspiración utilizando un estudio de 
deglución estándar o una evaluación de deglución de bario modificada consultando con un 
terapeuta del lenguaje

e. Anomalías estomacales, intestino delgado, intestino grueso o anatomía de la vesícula con un 
ultrasonido abdominal o imágenes de resonancia magnética (MRI)

f. Función esofágica inferior y reflujo, vaciado gástrico y anatomía del intestino delgado y 
función utilizando una evaluación radiográfica del tracto gastrointestinal superior con bario

g. Debilidad o contracción desordenada del esófago, esfínter gastroesofágico, estómago, 
intestino delgado, recto o esfínter anal utilizando manometría o pruebas de motilidad funcional 
en pacientes que no responden a la terapia

h. Estructura o función anormal de la faringe, esófago, estómago, intestino delgado o intestino 
grueso utilizando una endoscopía

i. Colestasis o afección hepática usando pruebas de sangre específicas (fosfatasa alcalina sérica 
y la elevación de la bilirrubina se correlaciona con la colestasis en DM). Medir niveles de 
GGT ya que las elevaciones de AST y ALT pueden ser causa de la enfermedad del músculo 
esquelético debido a DM1. Colecistectomía es una de las razones más comunes para que 
un paciente con DM1 reciba anestesia general y agentes bloqueadores  neuromusculares; 
si se necesita anestesia general para realizar este procedimiento, debe tomar extremas 
precauciones de cuidado (consulte Cirugía, anestesia y control de dolor)

Se debe considerar una derivación precoz para una consulta con un gastroenterólogo para 
pacientes con síntomas refractarios. Las pruebas que requieren de anestesia o sedación deben ser 
administradas con precaución (consulte Cirugía, anestesia y control de dolor) 

Cómo tratar: 

Tratamientos no farmacológicos para síntomas gastrointestinales:

a. Dieta alta en fibra (15 a 20 gramos diarios) para pacientes con diarrea o estreñimiento como 
primera respuesta. La ingestión de fibra debería ser aumentada y asimismo la ingesta de agua, 
a excepción de bebidas altas en cafeína y fructosa

b. Consulta de nutrición para pacientes con disfagia, pérdida o aumento de peso, para evaluar la 
adecuación nutritional

c. Derivación para terapia de disfagia, que incluye estrategias compensatorias y modificaciones 
dietarias, para pacientes con disfagia orofaríngea

Posible tratamiento farmacológico para síntomas  gastrointestinales:

a. Loperamida (Imodium), con precaución, para la diarrea
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b. Laxantes suaves (vea más adelante) para el estreñimiento. Los aceites deben ser evitados. Si 
un paciente no responde a las recomendaciones de primera o segunda línea que se encuentran 
a continuación, debería considerarse la derivación a un especialista gastrointestinal para 
realizar una manometría anal  

i. Recomendaciones de terapia de primera línea: polietilenglicol (Miralax), senna (Ex-Lax, 
Senokot), docusate (Colace) o lactulosa (Cholac)

ii. Recomendaciones de terapia de segunda línea: bisacodilo (Dulcolax, Correctol), 
lubiprostona (Amitiza) o linaclotida (Linzess)

iii. Metoclopramida (Reglan) puede ser usada para reducir los síntomas de gastroparesia, 
pseudoobstrucción y reflujo gástrico. El uso a largo plazo no es recomendado ya que 
esta droga puede causar discinesia tardía

iv. Si se encuentra sobrecrecimiento bacteriano en una prueba del aliento, tratar con 
antibióticos puede reducir la diarrea

c. La alimentación enteral (intubación para alimentación) puede ser necesaria en pacientes con 
disfagia severa, por ejemplo, disfagia que causa pérdida de peso o neumonía recurrente. La 
intubación para alimentación no es comúnmente necesaria en pacientes con DM1

d. Regímenes con probióticos (muchos se encuentran por venta libre) debe intentarse bajo 
supervisión médica

Debe recomendar enfáticamente a los pacientes con DM1 que sigan las pautas que aplican a 
la población general para los exámenes de cáncer de colon; los estudios epidemiológicos han 
demostrado un índice más elevado de malignidad de este cáncer en pacientes con DM1.
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Síntomas graves

Manejo neuropsiquiátrico
Antecedentes
Deficiencias cognitivas específicas son vistas con frecuencia en la manifestación de DM1 en la adultez y 
también han sido vistas en el comienzo tardío de DM1, pero son más leves que aquellas observadas 
en DM1 con comienzo congénito o durante la infancia. Además de la alteración en la función cerebral 
que se piensa es causada por la mutación genética de DM1, otras contribuciones provienen de patrones 
alterados del sueño o anomalías hormonales u otras anomalías sistémicas vistas en el trastorno.

En DM1 con sintomas de inicio en la adultez, trastornos cognitivos y de comportamiento pueden 
incluir déficits de inteligencia, función ejecutiva, construcción visual-espacial, capacidad aritmética 
y atención, aunque el alcance y el grado de implicación varían entre pacientes. La falta de función 
ejecutiva puede conducir a una gran dificultad en la planificación y organización de la vida, afectando 
áreas como el pago de cuentas, mantener citas y organizar horarios. El coeficiente intelectual bajo 
parece ser un problema en DM1 congénita y juvenil aunque el límite entre los reales comienzos en la 
adultez y comienzos juveniles tardíos pueden ser difíciles de establecer.

Además de las deficiencias cognitivas, las características de personalidad como ansiedad, 
comportamiento evasivo, apatía, falta de iniciativa e inactividad han sido usadas para describir 
pacientes con DM1. Algunos estudios reportan altos puntajes en escalas de depresión en DM1. 
No obstante, la depresión y apatía pueden ser confundidas con otros aspectos de DM1, como 
somnolencia, fatiga y una apariencia facial inexpresiva debido a la debilidad de los músculos faciales. 

El flujo sanguíneo reducido en el lóbulo frontal y temporal del cerebro, volúmen cerebral reducido 
en comparación con los controles de la misma edad y anomalías de señal T2 elevadas en la sustancia 
blanca cerebral han sido encontradas en pacientes con DM1, aunque su relación con anomalías 
cognitivas y de comportamiento no está clara. Además, los estudios han mostrado un patrón único y 
anormal de expresión de la isoforma tau en cerebros humanos afectados por DM1.

Los aspectos cognitivos y de personalidad de DM1 se mantienen relativamente sin caracterización, 
pero pueden tener un impacto significativo en la calidad de vida para el paciente y su familia. Los 
familiares y cuidadores de los pacientes con DM1, así como los pacientes mismos, deben tener claro 
que DM1 también es un “trastorno cerebral” y que el razonamiento y comportamiento pueden ser 
afectados. Los aspectos cognitivos y de personalidad de DM1 se superponen de manera considerable 
con déficits en funcionamiento psicosocial (consulte Consideraciones psicosociales).

Recomendaciones
Qué buscar:

a. Dificultad para organizar y planificar, apatía 

Qué pruebas realizar:
a. Salud mental del paciente a través de información de personas cercanas y familiares 

permitida por los reglamentos de privacidad, ya que los pacientes con DM1 pueden tener poca 
perspectiva acerca de su cognición y comportamiento
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b. Problemas psiquiátricos o conductuales y cambios cognitivos como parte del examen anual 
del paciente. Se recomienda una evaluación neuropsicológica basal, con pruebas adicionales 
dictadas por el curso clínico del paciente 

Cómo tratar:
a. Psicoestimulantes si la apatía está asociada con un nivel de discapacidad o fatiga o 

somnolencia excesiva durante el día (consulte Somnolencia diurna excesiva) 

Derive a:
a. Un profesional de salud mental (psicólogo o psiquiatra) cuando la impresión de diagnóstico 

incluye anomalías psiquiátricas o de comportamiento, si es factible, para un posible 
tratamiento como medicamentos, apoyo de parejas o familiar o terapia cognitivo-conductual
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Síntomas graves

Manejo psicosocial
Antecedentes
Los complejos aspectos físicos, cognitivos y de personalidad de DM1 pueden interferir seriamente 
con el trabajo, educación académica, recreación y con la vida social y familiar. Las condiciones 
socioeconómicas de pacientes afectados con DM1 y sus familias a menudo se ven afectadas debido 
a una educación deficiente (relacionada con la discapacidad cognitiva), limitadas oportunidades 
laborales, bajos niveles de energía, somnolencia diurna, discapacidad visual, debilidad muscular, la 
posibilidad de que más de una persona en la familia tenga necesidades especiales por causa de DM1, 
y el uso de drogas o alcohol para manejar el estrés y el insomnio.

Los pacientes con DM1 pueden tener dificultades con muchas actividades cotidianas, incluyendo 
aquellas relacionadas con la higiene personal, la mantención del hogar, preparación de comidas, 
organización y formulación de horarios y conducir un vehículo. Es posible que los hijos de padres que 
sufren de DM1 no reciban un apoyo emocional o intelectual óptimo y pueden a veces carecer incluso 
de un cuidado rutinario, lo cual puede ser particularmente grave si los niños mismos padecen de DM1. 
Los pacientes con DM1 son vulnerables al aislamiento social. Los cuidadores pueden experimentar 
una carga incrementada por el comportamiento evasivo, la renegociación de roles y responsabilidades 
y la complicada naturaleza del equipo de atención médica típico de DM. Es común ver aislamiento y 
cuidadores que se retiran.

Recomendaciones
Qué buscar:

a. Problemas con circunstancias sociales del paciente y su familia, con especial atención a 
la posibilidad de negligencia infantil, gran necesidad económica, conducir un vehículo de 
manera riesgosa o un hogar inseguro o insalubre, pérdida de vivienda y/o abuso. Dada la 
alta prevalencia de problemas cognitivos y/o emocionales y conductuales, además de la 
discapacidad física en DM1, el equipo médico y profesional que atiende a pacientes con DM1 
debe proporcionar derivados para los servicios sociales apropiados, incluyendo atención de 
relevo para cuidadores

Derive a:
a. Grupos locales de apoyo y organizaciones locales e internacionales de abogacía, como MDF 

(consulte http://www.myotonic.org) 
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Síntomas graves

Somnolencia diurna excesiva
Antecedentes
Se estima que la somnolencia diurna excesiva (EDS, por sus siglas en inglés) afecta a por lo menos 
39 por ciento de los pacientes con DM1, y que a menudo tiene un gran impacto en la calidad de vida 
del paciente y su familia. EDS puede incluso ser el síntoma principal y presente en el comienzo de 
DM1 en adultos.

Contrario a la fatiga generalizada que también es común en DM, la hipersomnia causa que los 
pacientes duerman de manera frecuente y, a menudo poco predecible, a lo largo del día, incluso 
cuando la duración del sueño durante la noche ha sido normal o más extensa de lo normal.

EDS en DM1 puede resultar de uno o más mecanismos distintos, incluyendo anomalías de 
comportamiento, con un horario de sueño errático y poca higiene del sueño; la debilidad del los 
músculos respiratorios que resulta en hipoventilación relacionada con el sueño y un sueño no 
restaurador; obstrucción de las vías respiratorias debido a debilidad faríngea y  apnea obstructiva 
del sueño; hipoventilación alveolar causada por el sistema nervioso central (CNS); e hipersomnia 
causada por el sistema nervioso central  debido a mecanismos de despertar alterados. Su respuesta 
positiva al medicamento psicoestimulante modafinil (Provigil) en algunos estudios, sugiere a 
algunos expertos que el despertar alterado puede ser  la causa más común de EDS en DM1.

Recomendaciones
Qué buscar:

a. Consumo de alcohol y cafeína, medicamentos y hábitos de sueño y su posible contribución a 
la somnolencia diurna. Si se sospecha que los malos hábitos de sueño, consumo de alcohol y 
cafeína o efectos secundarios de medicamentos son causas de EDS, dichos factores deben ser 
abordados dentro de lo posible 

Qué pruebas realizar:
a. EDS a través de la escala de somnolencia de Epworth o alguna escala o cuestionario similar 

como por ejemplo las preguntas en el MDF Toolkit (https://www.myotonic.org/toolkits-
publications); prescriba una polisomnografía si es necesario

b. Debilidad muscular respiratoria que contribuye a EDS en pacientes con DM1 (consulte 
Aspectos respiratorios)

c. Síntomas respiratorios, apnea del sueño e hipersomnia central durante una evaluación del 
sueño para detectar EDS 

https://www.myotonic.org/toolkits-publications
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Cómo tratar:
a. Puede ser considerada la ventilación con presión positiva no invasiva  si se cree que la 

somnolencia de un paciente con DM1 está relacionada con una hipoventilación diurna o 
nocturna o apnea del sueño. Los pacientes deberían ser derivados a un neumólogo con 
experiencia en enfermedades neuromusculares para que determine si la ventilación asistida 
es necesaria (consulte Aspectos respiratorios)

b. Terapia estimulante con el psicoestimulante modafinil (Provigil) puede ser considerada si se 
sospecha la presencia de hipersomnia central

Derive a:
a. Terapia cognitivo-conductual (CBT) o entrenamiento personalizado para reducir la fatiga o 

somnolencia 

b. Especialista del sueño y/o neumólogo para pacientes aquejados con EDS o que obtienen un 
puntaje positivo en la escala de ESS u otras escalas de somnolencia
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Síntomas graves

Endocrino y metabólico
Antecedentes
Las anomalías endocrinas y metabólicas en pacientes con distrofia miotónica tipo 1 (DM1) se encuentran 
bien documentadas. Los pacientes con DM1 estudiados a lo largo de los últimos 50 años sufren 
con frecuencia de hiperinsulinemia al ingerir glucosa, muestran valores de glucosa y hemoglobina 
glicosilada (HbA1c) típicos de prediabetes o de intolerancia a la glucosa, y tienen resistencia a la insulina 
específica a los tejidos (músculo > grasa > hígado) debido al empalme defectuoso del receptor de 
insulina en estos tejidos. Los profesionales clínicos pueden anticipar que la frecuencia de diabetes tipo 1 
o tipo 2 en pacientes con DM1 será comparable a aquella vista en la población general.

Los investigadores han reportado una incidencia aumentada de disfunciones gonadales, en la tiroides 
y paratiroides en pacientes con DM1, junto a niveles sanguíneos anormales de algunas hormonas 
suprarrenales. Anormalidades en la regulación del eje hipotálamo-hipofisario puede ser parte de las 
anomalías endocrinas, particularmente en aquellas que involucran la regulación de niveles hormonales 
tiroideos, suprarrenales y gonadales.

La insuficiencia gonadal en DM1 contribuye a problemas de disfunción eréctil, infertilidad masculina 
con oligo y azoospermia, y en mujeres, una reserva ovárica disminuída con una aparición retardada 
de hormona gonadotropina coriónica humana (hCG, por sus siglas en inglés). Las mujeres con DM1 
podrían experimentar una disminución de fertilidad, aborto espontáneo y mortinato, y es posible que 
tengan un índice relativamente más alto de menstruaciones excesivamente dolorosas e irregulares 
que la población general. Sin embargo, no todos los pacientes con DM1 experimentan infertilidad, y 
las mujeres de edad fértil deberían consultar con un ginecólogo obstetra o médico de cuidado primario 
sobre métodos anticonceptivos para evitar embarazos no deseados.

Los reportes clínicos e históricos acerca de alopecia en DM1 son comunes, pero bien controlados, 
faltan estudios longitudinales que utilicen controles pareados por edad y sexo.

La evidencia indica que las alteraciones de enzimas hepáticas se encuentran presentes en muchos 
pacientes con DM1. Estas alteraciones generalmente no son progresivas. Se desconoce si representan 
un efecto primario de DM1 en células hepáticas o si son consecuencia de trastornos metabólicos, 
estasis biliar o hígado graso. Es probable que la resistencia a la insulina sea el principal factor 
contribuyente a observaciones de hígado graso e hiperlipidemia, aunque se necesita mayor 
investigación. El estasis biliar no se encuentra bien estudiado, pero es posible que se relacione a 
miotonía de músculo liso, debilidad o alteraciones en la circulación enterohepática.

Existe algo de evidencia que sugiere la posibilidad de que haya una regulación anormal del sistema 
renina-angiotensina y niveles de 25 hidroxivitamina D [25(OH) D], dehidroepiandrosterona (DHEA), 
interleucina 6 (IL6), factor de necrosis tumoral alfa (TNF alpha) y factor de crecimiento similar a la 
insulina 1 (IGF1) en DM1. Las funciones de la médula suprarrenal también pueden ser alteradas dentro 
del pequeño número de pacientes con DM1 que sufren de arritmias cardíacas, las cuales se sospecha 
son facilitadas por hiperpotasemia. 

La homeostasis del calcio es anormal en algunos pacientes con DM1. Esta perturbación en la 
homeostasis parece tener un número de probables factores contribuyentes, incluyendo la disfunción 
paratiroidea, bajos niveles de vitamina D y deficiencia nutricional. No está claro el impacto clínico de 
las alteraciones en la homeostasis del calcio.
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Recomendaciones
Qué buscar:

a. Menstruación irregular o dolorosa en mujeres con DM1 y derive a un especialista en 
obstetricia y ginecología según sea apropiado

b. Historial reproductivo, fertilidad/infertilidad y planificación familiar en hombres y mujeres con 
DM1; derive a un profesional de consejería genética u otro especialista según indicaciones

c. Disfunción eréctil en hombres con DM1; si se presenta, considere más exámenes y 
medicamentos para tratarla, pero tenga precaución con los posibles efectos secundarios 
cardíacos producto de medicamentos para disfunción eréctil (consulte Cardiovascular) 

Qué pruebas realizar:
a. Enzimas hepáticas y niveles de bilirrubina al inicio y seguido de manera anual. Es común ver 

una elevación crónica de enzimas hepáticas en pacientes con DM y no indica necesariamente 
que una biopsia hepática sea requerida

b. Disfunción tiroidea en pacientes con DM1; medir la hormona estimulante del tiroides (TSH) 
y los niveles de T4 libres al inicio y cada tres años. Un monitoreo con mayor frecuencia es 
necesario si se sospecha de disfunción tiroidea

c. Hiperlipidemia a través de exámenes de niveles de lípidos séricos al inicio y cada tres años, pruebas 
con mayor frecuencia si se desarrolla hiperlipidemia. Ya que el impacto de estatinas en la salud 
de pacientes con DM1 es incierto, el equipo clínico debería monitorear los impactos relacionados 
con los músculos de manera concienzuda si se utilizan estos medicamentos para reducir lípidos

Cómo tratar:
a. Minoxidil (Rogaine) para pérdida de cabello asociada con DM1

a. Cambios en el estilo de vida relacionados con alimentación y ejercicios y uso apropiado 
de medicamentos para normalizar la glucosa en la sangre y los niveles de insulina para el 
tratamiento de resistencia a la insulina. Los médicos tratando pacientes con DM1 deberían seguir 
los criterios de la Asociación Americana de la Diabetes (ADA, por sus siglas en inglés) en http://
www.diabetes.org para encontrar información respecto a pruebas orales de tolerancia a la 
glucosa, y solicitar mediciones anuales de HbA1c y glucosa plasmática en ayunas

Diagnóstico

Solicitar TSH y T4 
libres al inicio y 
cada tres años, con 
más frecuencia si se 
indica

Prueba de 
hiperlipidemia a 
través de niveles 
de lípidos séricos 
al inicio y cada 
tres años, con más 
frecuencia si se 
indica

Mujeres: indagar sobre 
menstruación irregular, 
quistes ováricos, 
endometriosis, 
historial reproductivo

Seguir pautas de ADA para 
exámenes de diabetes

• Considerar prueba 
formal de tolerancia 
a la glucosa; solicitar 
pruebas seriadas 
anuales de HbA1c y FPG

• Tratar resistencia a la 
insulina con cambios de 
alimentación y ejercicios 

Medir niveles 
hepáticos y de 
bilirrubina al inicio y 
anualmente

• Elevación crónica de 
enzimas hepáticas 
es típica y no indica 
necesariamente 
que una biopsia 
hepática sea 
requerida

Hombres: indagar 
sobre disfunción 
eréctil, considerar más 
exámenes/tratamientos

• Considerar 
posibles efectos 
cardiovasculares 
secundarios 
con algunos 
medicamentos 
para DE

Pruebas Específico al sexo

Flujograma de recomendaciones endocrino y metabólicas de DM
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Síntomas graves

Tumores
Antecedentes
Estudios epidemiológicos recientes que comparan el riesgo de tumores malignos en pacientes con 
DM1 y la población general han mostrado que los pacientes con DM1 se encuentran a mayor riesgo de 
sufrir algunos cánceres, especialmente aquellos que se suscitan en los ovarios, el colon, endometrio, 
cerebro y glándula tiroidea. Los estudios han demostrado que el cáncer es una distante tercera causa 
de muerte en pacientes con DM1, siguiendo complicaciones respiratorias y cardiovasculares.

Los pacientes con DM1 se encuentran en un riesgo más alto que el promedio de desarrollar 
pilomatrixoma, un tumor cutáneo de los folículos pilosos que es poco frecuente y usualmente 
benigno, pero que ocasionalmente prueba ser maligno. Los pilomatrixomas se encuentran a menudo 
en la piel de la cabeza y las regiones del cuello pero pueden aparecer en otros lugares y pueden ser 
extirpados quirúrgicamente.

Recomendaciones
a. Buscar rutinariamente evidencia de tumores cutáneos benignos y malignos, incluyendo 

pilomatrixomas, y derivar pacientes a cirujanos que puedan extirparlos de manera 
segura (consulte Cirugía, anestesia y control de dolor). Enseñe a los pacientes a detectar 
pilomatrixomas usando el tacto para sentir pequeños nudos duros bajo la piel e informe que 
estos se encuentran con más frecuencia en la cabeza, especialmente  cerca de la línea del 
cabello y en el cuello, y algunos pueden ser encontrados en los brazos, piernas o torso

b. Recomiende enfáticamente que los pacientes sigan las pautas de pruebas para el cáncer que 
aplican a la población general, como para el cáncer al colon, cáncer de mamas, testicular y 
cervical

c. Evalúe nuevos síntomas sospechosos del sistema nervioso central, abdominopélvico y de 
tiroides y considere la posibilidad de cáncer cerebral, uterino, ovárico y de la glándula tiroidea 
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Consideraciones adicionales

Diagnóstico 
Antecedentes

Diagnosticar el comienzo de distrofia miotónica tipo 1 (DM1) en adultos usualmente no es difícil, 
si se sospecha de la existencia de este trastorno. No obstante, el trayecto hacia el diagnóstico es 
frecuentemente complicado debido al amplio rango de sistemas involucrados, el número de distintos 
profesionales médicos que se consultan y la amplia variabilidad de gravedad de los signos y síntomas 
de la enfermedad. Puede llevar muchos años para que un paciente reciba un diagnóstico correcto de DM1.

Debe sospecharse de un diagnóstico de DM1 si un paciente presenta por lo menos tres de las 
siguientes características:

• Ptosis palpebral

• Debilidad distal, principalmente de los flexores de los dedos de las manos y las muñecas, sin 
contracturas

• Miotonía o “rigidez” muscular

• Cataratas preseniles, especialmente de tipo policromático

Debe sospecharse de un diagnóstico de DM1 en cualquier paciente que presente cualquiera de las 
características anteriores o un historial familiar y:

• Bloqueo cardíaco de primer grado

• Síndrome del intestino irritable (IBS, por sus siglas en inglés) o enzimas hepáticas elevadas

• Cálculos biliares a temprana edad

• Recuperación prolongada o paro respiratorio tras un anestésico

• Resistencia a la insulina o diabetes

• Hipogonadismo hipogonadotrófico

• Somnolencia diurna excesiva (EDS)

• Dificultad leve de aprendizaje

Si sospecha de DM1, puede ser realizado un diagnóstico definitivo a través de una prueba genética 
que muestre que el número de repeticiones CTG en la porción no traducida 3’ del gen de proteína 
quinasa de la distrofia miotónica (DMPK) en el cromosoma 19 es elevada (> 50). Los números de 
repeticiones de CTG entre 37 y 50 son considerados “premutaciones”, las cuales son capaces de 
expandirse y llegar al rango de la enfermedad en generaciones subsecuentes.
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Recomendaciones

Qué buscar:
a. Los síntomas enumerados anteriormente 

Qué pruebas realizar:
a. DM1 a través de pruebas genéticas moleculares como primera línea de investigación para 

cualquier paciente del que existan sospechas de DM1. La biopsia muscular ya no debe 
ser realizada como prueba de diagnóstico si existe una sospecha clínica clara de DM1. Se 
considera que los pacientes con más de 50 repeticiones de CTG en la región 3’ no traducida 
del gen de proteína quinasa de la distrofia miotónica (DMPK) en el cromosoma 19 tienen DM1. 
Pueden ocurrir resultados negativos falsos de pruebas genéticas, incluso en una familia con un 
diagnóstico establecido de DM1; se recomienda la referencia a un experto

b. Hallazgos físicos sospechosos para un diagnóstico de DM1 a través de un examen físico 
con énfasis particular en evaluaciones neuromusculares, cardiovasculares y respiratorias, y 
obtener un historial familiar de tres generaciones 

Derive a:
a. Asesoría genética (consulte Asesoría genética) para pacientes que exhiben signos clínicos 

que indican DM1, para miembros familiares en riesgo, para que puedan tomar una decisión 
con conocimiento sobre si proceder con pruebas genéticas. Dichas pruebas deberían ser 
realizadas a través de un laboratorio acreditado con experiencia en diagnósticos de DM1 
(consulte genetests.org). Se estima que las personas con repeticiones de CTG entre 37 y 49 
CTG tienen bajas probabilidades de desarrollar síntomas de DM1 detectables. Sin embargo, 
las “premutaciones” pueden expandirse y llegar al rango de la enfermedad en generaciones 
subsecuentes, particularmente si son transmitidas por hombres. Las personas identificadas 
deberían recibir acceso a asesoría genética (consulte Asesoría genética) para discutir su riesgo 
de transmisión de DM1

b. Especialista de enfermedades neuromusculares, probablemente un neurólogo o genetista 
clínico con especial interés en enfermedades neuromusculares hereditarias, quien pueda 
facilitar una evaluación primaria integral del paciente, priorizando las derivaciones adicionales 
con síntomas específicos y proporcionando un manejo clínico continuado para la condición

c. Cardiólogo si se detectan síntomas cardíacos de relevancia. Los pacientes con sospechas 
de tener un diagnóstico de DM1 deben ser advertidos inmediatamente acerca de los riesgos 
de la anestesia y sedación y deben ser evaluados por posibles complicaciones cardíacas 
(consulte Cardiovascular)

http://genetests.org
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Consideraciones adicionales

Asesoría genética  
Antecedentes

DM1 es causado por la expansión de una secuencia de repetición de CTG inestable en una porción de 
la región 3’ no traducida pero transcrita del gen de proteína quinasa de la distrofia miotónica (DMPK) 
en el cromosoma 19q13.3. 

El número normal de repeticiones de CTG en esta región es de 5 a 37. Los números de repeticiones 
mayores que 50 son considerados como diagnóstico de DM1. Ocasionalmente, algunos individuos 
son identificados como herederos de repeticiones de CTG de 37 a 49. Las repeticiones de esta 
magnitud pueden ser encontradas en las ramas laterales de una familia que se sabe sufre de DM1, 
particularmente en generaciones más antiguas o, en ocasiones, por azar en la población general. No 
se ha reportado hasta el momento que las personas con repeticiones de CTG de 37 a 49  desarrollen 
síntomas detectables de DM1. No obstante, tales “premutaciones” pueden expandirse y llegar al rango 
de la enfermedad en generaciones subsecuentes, particularmente si son transmitidas por hombres. 

Aunque las pruebas de ADN para detectar DM1, incluyendo pruebas prenatales y presintomáticas, 
se encuentran ampliamente disponibles, existen muchos posibles obstáculos al interpretar los 
resultados para el paciente y su familia, haciendo que la asesoría genética sea un útil aspecto del 
proceso de diagnóstico.

El diagnóstico de DM1 en una persona de una familia tiene repercusiones para los otros miembros 
de la familia, suscitando preguntas sobre si la persona afectada debería informar a los familiares 
que no presentan síntomas y de ser así, si aquellos familiares deberían someterse a pruebas de 
detección. El diagnóstico de DM1 en una persona presintomática (incluyendo un niño) pueden tener 
implicaciones significativas para el monitoreo de la salud y la planificación familiar, pero puede 
además plantear la posibilidad de dificultad para obtener cobertura de seguro o  enfrentarse a 
prejuicios en el lugar de trabajo.

Recomendaciones
a. Considere una derivación de pacientes con DM1 a servicios de asesoría genética o a un 

neurólogo experto en DM1, aún si el paciente no desea tener niños

b. Revise el pedigrí anualmente. La asesoría genética debería repetirse cuando nueva 
información o circunstancias cambian los riesgos para los familiares

c. A través de asesoría genética para familias afectadas por DM1, discuta y exprese las 
complejidades de los patrones hereditarios observados en esta enfermedad, particularmente el 
riesgo de que una madre afectada mínimamente dé a luz un niño severamente afectado.

d. Informe a mujeres y hombres afectados por DM1 de la posible dificultad para concebir y que la 
dificultad aumenta con la edad

e. Ayude a los portadores de mutaciones a informar a sus parientes cercanos sobre la posibilidad 
de que ellos también hayan heredado los riesgos y repercusiones de DM1, incluso si ellos o 
sus niños no tienen síntomas en la actualidad
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Consideraciones adicionales

Asesoría y manejo para el final de la vida  
Antecedentes

El conocimiento de los patrones de progresión de la enfermedad y el potencial de cambios repentinos 
y significativos en los niveles de salud es de gran importancia para las personas con DM1. Es posible 
que las personas con DM1 se vean frente a grandes decisiones de cuidado médico, incluyendo 
opciones para mantener la vida, sin ninguna discusión previa acerca de estos posibles escenarios. 
Es importante ofrecer una guía anticipada para revisar qué opciones hay disponibles a medida que 
avanza su enfermedad. Deberían ser discutidas las opciones para mantener la nutrición a través de 
intubación para alimentación, asistir la función respiratoria a través de ventilación asistida (NIV y IV, 
por sus siglas en inglés), y prevenir arritmias cardíacas utilizando dispositivos implantados. 

Para algunas personas con DM1, estas opciones pueden preceder el final de vida o situación de 
cuidado confortable por muchos años, mientras que para otras personas, estas opciones pueden 
ocurrir de manera inesperada debido a un acontecimiento potencialmente mortal o cambio en la 
expectativa de vida. Tener dichas discusiones al principio de la enfermedad y de manera intermitente a 
lo largo del curso del cuidado de la persona, permite que el paciente, sus cuidadores y equipo médico 
tengan un mejor conocimiento de las opciones disponibles y de cómo estas afectarán a cada persona 
involucrada. Reconocer el potencial de carga considerable para el cuidador y tener una conversación 
abierta al respecto también ayudará a la toma de decisiones.

Recomendaciones
Los médicos y otros profesionales médicos que atienden a pacientes con DM1 deberían tomar las 
siguientes medidas para proporcionar cuidado para el final de la vida y fomentar las voluntades 
anticipadas:

a. Recomendar la introducción de cuidado paliativo al momento del diagnóstico y en intervalos 
regulares a continuación. El cuidado paliativo debería ser considerado como opción 
terapéutica en el proceso de atención para controlar síntomas, cuando sea necesario y no solo 
en las etapas finales de la enfermedad

b. Presentar la toma de decisiones compartida a los pacientes, para que desarrollen su propio 
conocimiento sobre el pronóstico. Considere que las decisiones pueden cambiar a lo largo del 
proceso y que las opciones de cuidado para el final de la vida y de emergencia respiratoria 
deben volver a ser discutidas a medida que progresa la enfermedad puesto que los pacientes 
pueden cambiar de dirección al empeorar

c. Documente el poder notarial duradero para la atención médica pronto después del diagnóstico

d. Advierta a los pacientes que la ventilación no invasiva, la presencia de un marcapaso 
o marcapaso/desfibrilador y nutrición a través de un sonda de gastrostomía son partes 
aceptables del cuidado paliativo para pacientes con DM1. Es importante que los pacientes 
sepan que los síntomas de insuficiencia respiratoria pueden mejorar con una ventilación no 
invasiva y que esto puede mejorar su calidad de vida; el manejo de disfagia puede reducir 
el riesgo de neumonía de aspiración, causa de muerte principal para estos pacientes; los 
dispositivos de asistencia para la tos pueden jugar un importante papel en el manejo de 
secreción y pueden evitar la asfixia y reducir el riesgo de insuficiencia respiratoria aguda
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e. Tenga discusiones preliminares sobre voluntades anticipadas con todos los pacientes, 
especialmente antes de procedimientos quirúrgicos, de dar a luz, de ser introducidos a 
ventilación asistida, de tener una implantación de marcapasos o desfibrilador o si sufren 
cualquier tipo de empeoramiento médico. Las discusiones pueden incluir testamentos, 
documentos de poderes notariales u otro tipo de voluntades anticipadas por escrito

f. Fomente el uso de herramientas de alerta para emergencias médicas

g. Recomiende sesiones didácticas y relaciones profesionales continuas que involucren al 
equipo médico de cuidado paliativo y al equipo de hospicio dentro de las comunidades de los 
pacientes

h. Reconozca y aborde la carga del cuidador y si esta persona tiene DM1, ofreciendo a los 
pacientes cuidado de relevo o medidas equivalentes para mejorar el apoyo familiar

i. Aborde el dolor emocional normal del paciente y la familia, ya que las pérdidas físicas, 
relacionales y ocupacionales ocurren. Ofrezca apoyo de consejería si considera apropiado 
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Apéndice 1:  

Resumen del proyecto y lista de autores 
Resumen
Las Recomendaciones por consenso para el cuidado de adultos con distrofia miotónica tipo I fue 
creado por un grupo de más de 65 profesionales clínicos internacionales expertos en el cuidado 
y tratamiento de personas que viven con distrofia miotónica tipo 1. El proyecto incluyó un comité 
directivo de 10 médicos y un grupo de trabajo de 58 profesionales clínicos, con apoyo adicional de la 
Dra. Julie Bolen, jefa de equipo, Epidemiología, y Natalie Street, científica de la salud para Trastornos 
Raros y Resultados Sanitarios, de los Centros para el Control y la Prevención de Enfermedades de 
Estados Unidos. MDF en Oakland, California, proporcionó el apoyo de diseño, desarrollo, manejo y 
edición para el proyecto. 

La Academia Americana de Neurología ratifica el valor de este comunicado como herramienta 
educativa para neurólogos.

Agradecimientos
Este proyecto, el cual mejorará de manera importante la información disponible para los profesionales 
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desarrollo del proyecto. En la página siguiente se encuentra una lista completa de autores.
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A continuación se encuentra la lista de autores del grupo de trabajo quienes desarrollaron, refinaron y 
finalizaron el documento completo además de la Guía de referencia rápida durante un periodo de un 
año y medio. Nota: tanto los nombres de los profesionales como de las instituciones se han dejado 
intactos y sin traducción. Asimismo, los títulos de materiales y sus fechas de publicación se han 
mantenido en su idioma original.   
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Metodología del proyecto
Para agilizar los plazos del proyecto y reducir los costos, MDF desarrolló una metodología 
personalizada para crear consenso para el proyecto. La metodología fue creada mezclando el Texto 
único de procedimientos y la técnica del grupo nominal. 

El Texto único de procedimientos, el cual emplea el uso de un documento único como punto de partida 
para incorporar los aportes y contribuciones de las partes interesadas, comenzó la labor para construir 
consenso. Margaret Wahl, R.N., coordinó el documento inicial usando las siguientes publicaciones 
como material de fuente:

a)   Myotonic Dystrophy Foundation. MDF  Toolkit. April 15, 2015 (Toolkit, 2015)

b)   Thornton, C. Myotonic dystrophy, Neurologic Clinics. Aug 2014 (Thornton, 2014)

c)   Gagnon, C., et al. Integrated care pathway tool for DM1. 2015 (Gagnon, 2015

d)   Turner, C., and D. Hilton-Jones. Myotonic dystrophy: diagnosis, management and new therapies 
(review), Current Opinion in Neurology, Oct 2014 (Turner & Hilton-Jones, 2014)

e)   Day, J., Ferschl, M, Gropper, M, Moxley, R., Practical Suggestions for the Anesthetic 
Management of a Myotonic Dystrophy Patient, 2015 revision

El comité directivo revisó y aprobó el documento único, el cual fue entonces distribuído al grupo de 
trabajo. El grupo de trabajo fue dividido en 8 subcomités de área de estudio abordando 20 síntomas 
o áreas específicas de la enfermedad. Los integrantes del subcomité de área de estudio revisaron 
y luego refinaron el texto a través de varias rondas editoriales coordinadas por MDF, llegando a la 
creación de un borrador final para la consideración y debate del grupo. La labor de creación del Texto 
único de procedimientos comenzó en el otoño 2015 con un reunión de lanzamiento en la Conferencia 
anual 2015 de MDF en Washington, DC, y concluyó en abril del 2016.

El Texto único de procedimientos fue seguido por la implementación de una cumbre de proyecto de 
dos días que involucró la técnica del grupo nominal. 53 de los 66 integrantes del grupo de trabajo 
se reunieron en Miami, Florida, EE.UU en junio del 2016 para sostener los debates finales de los 
subcomités de áreas de estudio individuales y tomar las decisiones. Moderadores profesionales 
dirigieron cada uno de los debates de los subcomités. Como resultado de estos debates dirigidos se 
desarrollaron las últimas ediciones las cuales fueron compiladas en un documento actualizado que 
luego fue compartido con el grupo de trabajo completo. 

Los integrantes del grupo de trabajo se reunieron a continuación de manera presencial en una 
reunión dirigida por un moderador experimentado para recolectar las ediciones finales, clasificar las 
contribuciones y sugerencias y generar un borrador final. En la reunión del grupo de trabajo completo, 
el moderador dirigió una mesa redonda sobre cada revisión o edición creada en la discusión del 
subcomité y los integrantes del grupo de trabajo ofrecieron comentarios. Todas las ediciones fueron 
agregadas y luego cada integrante del grupo de trabajo calificó de manera privada cada edición 
propuesta utilizando una escala de 1 a 5. Las calificaciones más altas permanecieron y las más bajas 
fueron eliminadas. 

La cumbre de junio condujo a rondas de refinamiento adicionales durante el otoño 2016, y el 
documento fue finalizado para su publicación en el verano 2017. En aquel momento también fue 
creada una guía de referencia rápida así como flujogramas para mejorar el acceso y la legibilidad.
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