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Enfermedad
DE STEINERT

La distrofia mioténica de tipo 1 (DM1), enfermedad de Steinert o miotonia de Steinert es
una de las enfermedades genéticas neuromusculares mas frecuentes. La padecen tanto
hombres como mujeres a diversas edades y algunas formas se manifiestan durante la
infancia o incluso al nacer. Afecta principalmente a los musculos, pero también a otros
érganos (corazoén, ojos, etc.) y sistemas fisioldgicos (digestivo, nervioso, endocrino, etc.)
con una intensidad y evolucién que varia mucho de una persona a otra. Se transmite de
forma autosémica dominante y suele afectar a varias generaciones.

Un diagnéstico precoz permite seguir la evolucion de la enfermedad para implementar medidas
de prevencion y un tratamiento médico adaptado. En el dia a dia, se pueden poner en marcha
medios de ayuda y apoyo para todos los ambitos de la vida (educacion, empleo, vida cotidiana,

etc.) con el fin de mejorar la calidad de vida. Informar al entorno familiar cuando la propia
persona o un hijo padece la enfermedad permite que todos se puedan beneficiar lo més pronto
posible de estas medidas.
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¢, Que es la
Enfermedad de Steinert?

La distrofia miotonica de tipo 1 (DM1), enfermedad de Steinert o miotonia de Steinert es una enfermedad
neuromuscular que afecta tanto a misculos como a otros 6rganos y sistemas fisiolégicos. La padecen tanto
hombres como mujeres, se transmite de una generacidn a otra y tiende a agravarse con cada transmision
genética.

Una de las enfermedades
neuromusculares mas
frecuentes

La enfermedad de Steinert es
una de las enfermedades
neuromusculares de origen
genético mas frecuentes entre
los adultos, tanto en hombres
COmo en mujeres; aunque es
dificil calcular el niumero de
personas afectadas. Solo en
Francia, 5 de cada 8000
personas la padecen. Algunos
portadores de esta anomalia
genética ignoran que lo son,
ya que los sintomas son leves
0 inexistentes. Se les conoce
como «asintomaticos».

Una enfermedad
genética y hereditaria...

La enfermedad de Steinert se
transmite de generacion en
generacion de modo «autosémico
dominante».

Si una pareja tiene hijos y el
hombre o la mujer padece la
enfermedad existe un 50 % de
probabilidades de que sus hijos
sean portadores de la anomalia
genética y de padecerla.

Tanto el hombre como la mujer
pueden transmitir la enfermedad.
Tiende a agravarse con el paso de
las generaciones y este fendbmeno
es aun mas acusado cuando la
transmite la mujer.

La enfermedad de Steinert no es
contagiosa y, como cualquier
enfermedad genética, nadie es
responsable de su aparicion (el
mecanismo desencadenante
todavia se desconoce).

...que afecta a musculos
y otros drganos

En la enfermedad de Steinert la
afectacion de los musculos se
manifiesta con un debilitamiento
llamado «distrofia» (pérdida de
fuerza) y trastornos del tono
llamados «miotonia» que dan la
sensacion de rigidez mas o menos
fuerte (dificultad para relajar los
musculos tras una contraccion).
Otros 6rganos y  sistemas
fisiologicos se pueden ver también
afectados: ojos, corazén, sistema
respiratorio, nervioso, digestivo o
endocrino. Se dice, por tanto, que es
una enfermedad «multisistémica.

» Forma asintomatica. La enfermedad de Steinert no es contagiosa y, como cualquier
enfermedad genética, nadie es responsable de su aparicion (el mecanismo
desencadenante todavia se desconoce.)

¢ Forma adulta comun. Aparecen sintomas leves entre los 20 y los 25 afios (0 en la
adolescencia). A menudo, el diagndstico es tardio, ya que con el tiempo las dificultades
se acentlian (normalmente, lo que se suele percibir son dificultades al caminar). La
enfermedad de Steinert puede afectar de forma variable a la funcién muscular, cardiaca,
ocular, respiratoria, neuroldgica, etc. En las mujeres, los primeros sintomas pueden
aparecer durante el embarazo

¢ Formainfantil. Los sintomas aparecen durante la infancia. A menudo provoca un retraso
en la adquisicion de hitos escolares, dificultades en el aprendizaje (especialmente la
lectura) y de razonamiento y, mas tarde, dificultades de insercion laboral en el mercado
de empleo ordinario.

* Forma neonatal (o congénita). Se transmite a través de la madre, portadora de la
anomalia genética. Al nacer, el bebé casi no presenta tono muscular (conocido como
«nifio flacido»), puede tener dificultades para la succidén o sufrir una insuficiencia
respiratoria. Los signos de la enfermedad pueden ser perceptibles ya durante el
embarazo (exceso de liquido amniético, disminucion de los movimientos fetales, etc.) y
existe un alto riesgo de embarazo prematuro. Después, las dificultades a nivel intelectual
pueden ser mas 0 menos importantes.



Explicar sus sintomas ayuda
a realizar el diagndstico

Cuando se consulta a un médico
sobre algun  trastorno  para
comprender su causa, este realiza
numerosas preguntas y procede a
una exploracion fisica.

La persona afectada debe intentar
explicar al médico de la manera mas
precisa posible sus problemas, ya
sean motores 0 no (respiratorios,
digestivos, ligados al suefio, a
dolores, al comportamiento, a la vida
cotidiana, etc.).

Si otros miembros de la familia
presentan sintomas similares, sera
necesario comunicarselo al médico.
Todas estas indicaciones le
ayudaran a orientar su diagnostico.
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EN LA PRACTICA
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¢Como se realizaeldiagndstico?

un médico experto en
enfermedades neuromusculares
puede reconocer la enfermedad
de Steinert. La informacion
recogida tras interrogar a la
persona acerca de  sus
problemas y tras la exploracion
es a menudo suficiente para
diagnosticar esta enfermedad.
Por ejemplo, la miotonia de las
manos (perceptible si el médico
pide apretar y relajar el pufio).
Se pueden realizar pruebas
complementarias (como un
electromiograma) antes de la
confirmacion  definitiva  del
diagnéstico a través de un
examen genético.

Enfermedad de Steinert
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A qué se debe la enfermedad

La enfermedad de Steinert se debe a una anomalia en el gen DMPK
(siglas en inglés de la proteina quinasa de la distrofia mioténica)
localizado en el cromosoma 19. La fabricacion de miotonina (proteina
correspondiente al DMPK) se ve afectada, al igual que otras proteinas
implicadas en otras funciones fisioldgicas. Esta es larazon por laque la
enfermedad afecta a diversos érganos.

Una repeticion excesiva de una
secuencia de ADN: los tripletes CTG

El gen DMPK sirve de codigo para
fabricar miotonina. Esta proteina
interviene principalmente en el
funcionamiento del musculo.
Generamente, el gen DMPK
contiene, en uno de sus extremos,
una secuencia de ADN de tres
elementos que en condiciones
normales, se repite entre 5 y 37
veces: el triplete CTG.

En la enfermedad de Steinert el
numero de repeticiones aumenta,
yendo desde 50 hasta varios miles
de tripletes. Los investigadores
hablan de «amplificacion» o
«expansion» de los tripletes.

ARNmdemasiadograndes
y ADN inestable

La expansion de tripletes CTG tiene
dos consecuencias conocidas a las
que se les atribuye el aspecto
multisistémico de los sintomas de la
enfermedad de Steinert:

Cuando el ADN del gen DMPK se
copia en ARN mensajero (ARNm)
se producen ARNm mas grandes
de lo normal. Al ser demasiado
grandes, se doblan sobre si mismos
y no puedes salir del nicleo para
que la proteina DMPK pueda ser
fabricada. Se reagrupan entonces
en agregados dentro del nicleo y
alteran la sintesis de otras

Los genes, que se encuentran en los
cromosomas, estan formados por
ADN, una sucesion de elementos
moleculares, los nucleétidos: A
(adenina), T (timina), C (citosina) y
G (guanina). La distribucion de estos
elementos contiene la informacion
para fabricar las  proteinas
imprescindibles para el
funcionamiento del organismo.
Durante la fabricacion de las
proteinas, el ADN primero se copia en
una molécula intermediaria, el ARN
mensajero (ARNm), en el nucleo de
las células. A continuacion, este
ARNm sale del nucleo para llegar al
citoplasma de las células en el que se
fabrican las proteinas.

proteinas  Implicadas en el
funcionamiento cardiaco, metabdlico,
nervioso, endocrino...

e Las repeticiones supernumerarias
CTG convierten ADN del gen
DMPK inestable, ya que, cuantas
mas repeticiones, mas tenderan a
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Los investigadores estan interesados en los mecanismos de aparicion de la enfermedad.
Las vias terapéuticas exploradas hasta ahora buscan, por una parte, reducir la
inestabilidad del ADN del gen DMPK portador de un gran nimero de repeticiones CTG
y, por otra parte, suprimir los agregados o sus efectos nocivos (impedir su formacion,
destruirlos, etc.). En los ultimos afios se han conseguido avances significativos en la
segunda aproximacion, ya que los resultados han sido satisfactorios en ensayos in vitro
(con células en cultivo) y con animales (ratones). Para ello, se han usado medicamentos
ya desarrollados para otras enfermedades, o incluso terapia génica (farmacos ARN,
morfolinos, etc.). Estas vias prometedoras representan un primer rayo de esperanza
para empezar a usar ofras estrategias diferentes a las basadas en el tratamiento
individual de los sintomas (tratamientos sintomaticos).

Los diferentes registros de pacientes que recogen los datos de los afectados por distrofia
miotonica, incluida la base de datos francesa DM-Scope (Observatorio francés de
distrofias miotonicas), deberian conducir a una mejor comprension de la enfermedad
con el fin de dar con nuevas vias terapéuticas.

aumentar (especialmente en las
células sexuales durante su
formacion). Esta es una de las

razones por las que el nimero de
repeticiones aumenta con cada
generacion.

Intensidad de los sintomas
y numero de repeticiones CTG

La relacion entre el nimero de
repeticiones CTG y la gravedad
de los sintomas no esta clara.
No obstante, los sintomas son
mas precoces y graves Si su
numero es elevado.

El nimero de repeticiones CTG
varia de un enfermo a otro, de un
6rgano a otro de una misma
persona y a lo largo de su vida.
Salvo excepciones, aumentan
también con cada generacion
(fendbmeno conocido como
«anticipacion»), lo que provoca
que la enfermedad se vaya
agravando generacion tras
generacion.

Transmision de la enfermedad
Y CONSEJO GENETICO

Existe un 50 % de riesgo de que los hijos sean portadores de la anomalia genética y de que padezcan la
enfermedad (transmision autosémica dominante) si un miembro de la pareja (padre o madre) esta
afectado. Normalmente, la enfermedad se va agravando con cada generacion. Poner al corriente al
entorno familiar de la persona afectada es primordial para que todos puedan informarse acerca de la
enfermedad y sobre la posibilidad de solicitar una consulta de consejo genético.

Informarse sobre la enfermedad

Saber que se tiene la enfermedad y
estar informado sobre ella permite
conocer los riesgos para prevenirlos,
si  es necesario, asi como
beneficiarse de un seguimiento
meédico y tratamiento adaptados.

En ciertas manifestaciones de la
enfermedad (por ejemplo, cardiacas),
la ausencia de seguimiento puede
tener consecuencias graves (riesgo
de muerte subita).

Ademés, se pueden proporcionar
recursos de apoyo (educacion,
empleo, vida cotidiana, etc.) y

ayudas tan pronto como las

dificultades lo requieran.

Saber para decidir

Es importante que los diferentes
miembros de la familia de una
persona afectada sean informados
de la existencia de la enfermedad.
Asi, podran tomar decisiones para si
mismos, para sus hijos ya nacidos o
por nacer, y establecer el
seguimiento médico y social
adecuado. Informar a los familiares
no es facil, pero no hacerlo puede
tener consecuencias para ellos.

Aungue una persona no desee
tomar medidas preventivas para si
misma, no se puede imponer esta
decision a otros miembros de la
familia. Estos deben disponer de
toda la informacion necesaria para
decidir qué es lo que mas les
conviene. En especial, deben
poder elegir saber (0 no saber) si
estan afectados o no, si hacer uso
del diagnéstico prenatal en caso
de que deseen tener hijos, etc.
Decisiones que solo pueden
tomarse después de que fuentes
fiables den respuesta a todas las
preguntas necesarias.



El consejo genético se ofrece a cualquier persona perteneciente a una familia
afectada por una enfermedad genética, ya sea directa o indirectamente (nifio, madre,
padre, hermano, hermana, etc.). En la consulta de consejo genético, el genetista y/o
asesor genético informara sobre la enfermedad, su modo de transmision y el riesgo
de estar afectado, de transmitirla y de desarrollarla, asi como sobre su tratamiento.
También se abordan las pruebas de diagnéstico: codmo saber si somos portadores
de la anomalia genética? ;A qué edad podemos hacerlas? Si estamos afectados,
¢ podemos tener hijos no afectados? ¢ Bajo qué condiciones podemos hacer uso de
las pruebas de diagndstico?, etc.

El genetista y el asesor genético suelen estar acompafados por un psicdlogo
vinculado a la consulta. Asi pues, a lo largo del proceso del consejo genético, es
posible beneficiarse de informacién, ayuda en la reflexion y apoyo psicoldgico si asi
se desea. En Francia, las consultas de asesoramiento genético estan disponibles en
todos los centros hospitalarios universitarios (CHU) y en algunos grandes centros
hospitalarios generales. Las consultas especializadas en enfermedades
neuromusculares colaboran con ellos.

Aparte de reflexionar antes de un
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resultados, los padres puedes
plantearse interrumpir el
embarazo (Espafia: ver supuestos
Ley 2/2010. El diagndstico
genético preimplantatorio (DGP)
permite implantar en el Gtero de la
futura madre embriones que no
son portadores de la anomalia
genética obtenidos mediante
fecundacion in vitro. No obstante,
a pesar del gran esfuerzo fisico y
psicologico que requiere, el éxito
es limitado.

Un nifio que nace sin ser portador
de la anomalia genética al
comienzo de la enfermedad no
puede transmitirla.

Las pruebas de diagndstico
para conocer el estatus genético

Se puede investigar la
enfermedad de Steinert dado que
la anomalia genética que la causa
es conocida.

e Saber si somos portadores de
la anomalia genética

Las pruebas de diagndstico
presintomatico pueden realizarse
en adultos una vez que hayan
alcanzado la mayoria de edad.

De manera excepcional, en
Francia se pueden realizar en
menores de edad a partir de los 10
afos, antes de que aparezcan
sintomas; ya que si el nifio la
padece, se puede poner en
marcha una vigilancia cardiaca (se
trata entonces de un beneficio
meédico real tal y como estipula la
ley francesa que autoriza el
diagndstico presintomatico en los
menores).

e Saber si un feto es portador
El diagnéstico prenatal (DPN)
permite, a partir del tercer mes de
embarazo, saber si el feto es o no
portador de la anomalia. Sin
embargo, no permite saber qué
forma presentara la enfermedad
que el nifio tiene riesgo de
desarrollar.

embarazo, también se debe
pensar en realizar un diagndstico
prenatal, ya que, en funcién de los

«Saber o0 no si éramos portadores de la anomalia genética y cuando hacer la prueba
fueron preguntas decisivas para nosotros. A nuestro hijo se le diagnosticé la distrofia
miotonica de Steinert con 27 afios. Tras haberse enfrentado ya a dificultades, sobre todo
en el ambito escolar, fue su forma de caminar lo que nos llevé a consultar a los
neurélogos. Cuando se confirmd genéticamente el diagnostico, la genetista nos explicd
que tanto uno de nosotros, como nuestro segundo hijo y el resto de la familia podiamos
ser portadores de la anomalia genética.

Nuestras respectivas posiciones resultaron ser muy diferentes: yo queria saber mi
condicidn genética, pero mi esposa no. Respeté su eleccion. Nuestro segundo hijo
prefirio esperar el momento oportuno para elegir. Fue necesario un tiempo para que cada
uno se decidiera. Mientras tanto, mi esposa y yo nos considerabamos “portadores
conjuntos” de la mutacion. Esto nos ayudaba a mantener un ambiente familiar tolerable
y a actuar tras el diagndstico de la enfermedad. Nos hicimos la prueba un afio después:
yo era portador de la anomalia genética y no mi esposa. Tampoco mi segundo hijo, que
se habia hecho la prueba por su cuenta.

Si saberlo es importante para uno mismo, también lo es para informar a otros
miembros de la familia. La responsabilidad que sentiamos hacia ellos aumento.
Especialmente, porque una de mis sobrinas estaba embarazada en aquel momento,
por lo que el diagndstico tenia consecuencias reales. Hablar de la existencia de la
enfermedad nos obliga a enfrentarnos a las reacciones de la familia. Lieva mucho
tiempo asimilar sus consecuencias a nivel humano y tenerlas en cuenta; es algo que
va mas alla del nimero de repeticiones CTG que indican la gravedad. Mi madre, por
ejemplo, nego la enfermedad; mis hermanas, en cambio, se reunieron con un
genetista y un psicélogo. Ellas también son portadoras y han informado a sus hijos.
Solo una de mis sobrinas es portadora con pocas repeticiones CTG. Ha superado
embarazos dificiles y ha recurrido al diagndstico prenatal con sus hijos, lo que no
hubiese podido hacer si le hubiésemos ocultado la enfermedad.»
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Sintomas, evolucion y TRATAMIENTO

--La enfermedad de Steinert puede manifestarse a través de diferentes sintomas. No todas las personas
con esta enfermedad presentan la totalidad de los sintomas. La afectacion, gravedad y evolucion varian de
una persona a otra. El seguimiento médico regular en una consulta multidisciplinar permite realizar el
seguimiento de la evolucion de la enfermedad y establecer un tratamiento principalmente preventivo y
sintomatico que se va reajustando con el tiempo. Seguir los tratamientos (medicacién, ventilacion asistida,
etc.) limita el empeoramiento de la enfermedad y ayuda a sentirse mejor en la vida cotidiana.

. Aparato muscular

» Musculos afectados: extremidades
(++ pies y manos), espalda, cara
(masticadores), cuerdas vocales o
tubo digestivo.

« Dificultad (o incapacidad) para
caminar, riesgo importante de
caidas, rigidez (p. ej.: dificultad para
relajar el pufio tras haberlo cerrado) y
fatiga muscular (problemas
acentuados por el frio) ¢ Dificultad
para masticar « Boca abierta (rostro
elongado, rostro hieratico...), voz
nasal, parpados caidos y dificultad
para cerrarlos en posicion
acostada... « Problemas de deglucion
(dificultad para tragar).

Tratamiento

« Fisioterapia suave adaptada con
aplicacion de calor para mejorar la
sensacion de rigidez « Trabajo
postural ¢ Actividad fisica regulada
Entrenamiento muscular suave y
frecuente (como natacién) para
mejorar la capacidad respiratoria -
y la resistencia

¢ Medicamentos contra la miotonina;
aunque de eficacia incierta y con
posibles efectos secundarios
cardiacos (reconocimiento
obligatorio previo a su
prescripcion)
* Analgésicos contra los dolores
muscularese Productos de apoyo,
asistencia personal, etc.

O Aparato respiratorio

« Infecciones broncopulmonares
frecuentes  Mala ventilacion
pulmonar (debido a la debilidad
de los musculos respiratorios) y
dificultad para la eliminacion de
CO, (hipercapnia) durante la
noche ¢ Apneas del suefio.

Tratamiento f

* Seguimiento regular
 Exploraciones funcionales
respiratorias (EFR), registro del
suefio Ventilacion no invasiva
(con mascara, etc)
especialmente por la noche

« Fisioterapia respiratoria (tos ‘ 3
asistida, limpieza bronquial) [ | O
» Antibiéticos en caso de infeccion.

O Sistema endocrino

« Afectacion de las glandulas endocrinas
(especialmente tiroides, paratiroides y
pancreas) * Trastornos de la tiroides
(quistes, hipertiroidismo, etc.)

* Alteracion del metabolismo del aztcar
con riesgo de diabetes tipo Il por
resistencia a la insulina «Disminucion de la
tasa de hormonas gonadales
(testosterona) *Disminucion parcial de la
fertilidad.

Tratamiento

« Dosis regulares de hormonas

« Seguimiento por parte de un endocrino
en caso de dificultades; tratamientos
farmacolégicos adaptados (generalmente
por via oral) « Control del consumo de
alimentos azucarados ¢ Atencion: el uso
de estatinas como hipolipemiante) esta
contraindicado en personas con
enfermedades neuromusculares.



* Fuerte necesidad de dormir
durante el dia (relacionado o no
con una mala ventilacion pulmonar)
« Trastornos de las funciones
cognitivas (dificultades en el
aprendizaje, alteracion del nivel
intelectual, etc.)  Trastornos del
estado de animo (ansiedad,
impulsividad, irritabilidad, depresion,
etc.) « Apatia.

* Aparicion de cataratas precoces
(opacificacion del cristalino del ojo)
» Disminucién de la vision.

Enfermedad de Steinert

» Seguimiento por parte de un
logopeda y un terapeuta ocupacional
« En caso de dificultad en el
aprendizaje, evaluacion
neuropsicoldgica temprana

» Seguln el caso, educacion (y
empleo) adaptado en entornos
ordinarios o especializados

» Seguimiento psicolégico

* Medicamentos psicoestimulantes.

* Intervencion quirdrgica
del cristalino
*Rehabilitacion

ortéptica.

¢ ) Aparato cardiovascular

e La afectacion cardiaca no es
visible y puede producirse incluso
si el dafio en las extremidades es
leve ¢ Trastornos del ritmo (arritmia
cardiaca, etc) y de la conduccion
cardiaca * Molestias cardiacas o
insuficiencia cardiaca hasta en
persona jovenes.

Tratamiento

« Esencial la revision
regular cardiol6gicas
Revision anual
(electrocardiograma simple
y de 24 h) « Implante de un
marcapasos o un
desfibrilador si es
necesario.

\)‘ Aparato digestivo

« Afectacion de la musculatura lisa
del tubo digestivo * Trastornos de la
deglucion (dificultadas para tragar la
comida, etc) con o sin falsa via
« Reflujo gastroesofagico (RGE)
« Trastornos del transito intestinal
(estrefiimiento, diarreas o dolores)
« Célculos bhiliares (a veces con
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R dolor).

« Trastornos del suefio » Mucha fatiga
Trastornos auditivos, especialmente en
nifiose Dificultades de elocucion
» Embarazo: riesgo de aborto, parto
complicado ¢ Calvicie precoz en hombres
Pelo fino y fragil en mujeres Sensibilidad
cutanea.

Tratamiento

» Adaptar la textura y variedad de los alimentos
(incluir fibra en la dieta) « Comer despacio y
masticar biene Adaptar la postura ¢ Nutricion
enteral (por gastrostomia) en caso de grandes
dificultades. Medicamentos contra el
estrefiimiento y reflujo gastroesofagico (RGE);
levantar el pecho después de las comidas por el
RGE ¢ Extirpacion de la vesicula biliar
(colecistectomia) si el dolor es intenso.

« VVentilacion asistida por la noche en caso de trastornos
del suefio. Si no, medicacion psicoestimulante como
modafinilo (principio activo) « Seguimiento logopédico
para la elocucion « Atencion especial durante el
embarazo de un equipo familiarizado con la enfermedad
(informar al equipo médico de la enfermedad).
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Vivir con la enfermedad de Steinert

Laorganizacién vital va a depender de lamaneraen la que se manifieste laenfermedad de Steinert. Las formas
mas leves permiten llevar unavida casi normal, mientras que las mas graves requieren de un apoyo constante
y temprano, en especial en el ambito escolar. En todos los casos, son necesarios ciertos ajustes a medida

gue avanza la enfermedad.

Seguimientomédico

Se recomienda seguimiento
regular. La consulta multidisciplinar
neuromuscular propone un
seguimiento médico regular con
diferentes especialistas (neurélogo,
cardidlogo, neumdlogo, etc.). Esto
permite vigilar la evolucién de la
enfermedad y los diferentes
sintomas para poder escoger el
tratamiento adecuado. Es el
médico quien, en funcién del
estado de salud, fija la frecuencia
de las visitas y las pruebas
necesarias. En cardiologia, donde
la vigilancia debe ser continua
incluso en ausencia de otros
sintomas (pues existe riesgo de
muerte subita), se aconseja una
visita al afio.

Este seguimiento permite hacer un
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electrocardiograma, un Holter ECG, una ecografia cardiaca, etc.

En Francia esta tarjeta recoge la
informacion médica esencial. La seccion
«cuidados» esta pensada para los
profesionales sanitarios. En ella se
indican las principales manifestaciones
de la enfermedad, puntos que se deben
vigilar, particularidades del paciente
(tratamientos actuales 0
contraindicaciones), cuidados, datos de
contacto del médico encargado del
seguimiento, etc. Los pacientes deben
llevarla con ellos siempre y la actualiza
su médico de referencia. En Francia se
solicita en la consulta neuromuscular.

La monitorizacion de la respiracion
es también importante ya que este
tipo de problemas son frecuentes.
Por ello, se realizan exploraciones
funcionales respiratorias (EFR) y
registros del suefio.

En relacién con la atencion a las
personas afectadas en Espafia, se
puede acceder al mapa de recursos
sociosanitarios que esta disponible
en la web de ASEM:
https:/Mmww.asem-esp.org/base-de-
datos/mapa-de-recursos-sanitarios/
e Tratamientos. Solo el médico
sabe qué tratamiento se adapta
mejor a cada situacion, pues cada
paciente recibe una prescripcion
individualizada.

www.fshd-spain.org

La automedicacién puede ser muy
perjudicial para la salud. Es
importante que se siga
correctamente el  tratamiento
prescrito, ya sea a través de
medicacion, ventilacion asistida o
sesiones de fisioterapia. Asi se
evita que la enfermedad se agrave
y se viva mejor cada dia. En
Francia estan cubiertos al 100 %
por el seguro de enfermedad.

« Deben tomarse ciertas precauciones
para todo tipo de anestesia. Ciertas
sustancias estan proscritas o necesitan
de una vigilancia especifica. Ante la
posibilidad de necesitar una anestesia
(incluida la dental), es necesario
comunicarle al médico la enfermedad
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y las precauciones que se deben
tomar. Este puede ponerse en
contacto con su médico de
referencia.

Escolaridad

Algunos nifios pueden presentar de
forma temprana problemas
cognitivos, fatigabiidad mas o
menos importantes, somnolencia y
lentitud ajenas a su voluntad. Estas
manifestaciones (muy marcadas
en la forma infantl de Ila
enfermedad) pueden  afectar
negativamente a la escolaridad.
Conocerlas, sobre todo mediante
una evaluaciéon neuropsicoldgica, y
tenerlas en cuenta lo antes posible,
permite aplicar las medidas de
apoyo adecuadas para un
desarrollo psicoldgico armonioso y
una escolaridad mas facil.
Concretamente, cuando la
situacion lo requiere, se puede
establecer una Adaptacion
Curricular Individualizada (ACI)
que reune las medidas y medios

de compensacion que deben
aplicarse para facilitar la
escolaridad del nifio. Debe haber
una comunicacion continua con los
docentes del nifio o joven. La
solicitud la realizan el orientador del
centro educativo y los equipos de
orientacion especificos.

Empleo

La enfermedad no es incompatible
con el desempefio de un trabajo,

Enfermedad de Steinert

especialmente las formas mas
moderadas. No obstante, para
ciertas personas no es posible la

actividad profesional en el
mercado ordinario de trabajo;
por lo que una buena solucién es
posiblemente el empleo con
apoyo. La aparicion o el
agravamiento de la enfermedad
en la edad adulta durante el
transcurso de la vida profesional
pueden crear obstaculos para
ejercer un trabajo y para las

responsabilidades habituales:

«Nuestro hijo, que tiene la enfermedad de Steinert, tuvo una escolaridad caética. Nosotros no entendiamos qué pasaba y nos sentiamos
impotentes. Pensabamos que la causa de sus dificultades eran la lentitud y la pereza; asi que aplicamos métodos estrictos aunque poco
eficaces. Mas tarde, el seguimiento psicoldgico y nuestro cambio de perspectiva nos ayudaron a dejar de negar sus dificultades. Lo
diagnosticaron con 17 afios y nuestro “alivio” de saber, por fin, el origen de sus dificultades vino acompafiado también de un sentimiento
de culpa por haber sido tan severos. Esto nos permitié considerar una orientacién profesional mas adecuada. Una formacién en
carpinteria y la oferta de trabajo en un centro especial de empleo permitié a nuestro hijo poder sentirse realizado en el mundo laboral y
llegar a ser independiente. Para nuestra hija, también afectada, un diagnéstico temprano a los 9 afios le permitié acceder mucho antes
a un seguimiento apropiado. Definimos mejor la frontera entre estimular y no ir demasiado lejos. Sin mencionar la existencia de su
enfermedad en el colegio (en nuestra opinidn, eso no habria ayudado), la ayudamos con sus estudios cuando era necesario. Después
de haber seguido con normalidad los cursos hasta que acabo el instituto, optd por un ciclo superior de estética que obtuvo en 3 afios. A
pesar de nuestras esperanzas, la insercion profesional ordinaria no fue posible debido a la fatiga y a una cierta dificultad para tomar
iniciativas. Después de un afio de inactividad laboral, se optd por un trabajo en un empleo con apoyo como hizo su hermano. Visitamos
varios centros con el fin de encontrar alguno bien situado, que se correspondiera a su nivel y que pudiera ofrecerle trabajos atractivos.
Asi, pudo probar diferentes trabajos durante unas horas y después la contrataron en el centro que eligio. Ahora vive sola en un
apartamento.

La trayectoria profesional de mis hijos me ha obligado a volver a pensar en la cuestion de su autonomia e insercién laboral. Queria que
fueran independientes. Cada uno de ellos lo consiguio de manera diferente y obviamente no fue facil. Hubo que adaptar sus necesidades
a los efectos de la enfermedad con sus personalidades, su madurez, etc. No es facil admitir que tu hijo ya adulto tiene que optar por
trabajar en un empleo con apoyo; pero si le permite ganar autonomia y ser independiente, entonces estoy convencido de que es una
buena eleccion.»

[N. de la T.: Tanto este testimonio, como todos los demas del texto, recogen las palabras textuales de personas que viven en Francia y reflejan sistemas
de actuacion seguidos en este pais.]

© AFM-Téléthon /Jean-Jacques Bernard
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«Estoy muy orgullosa de poder vivir a dia de hoy con independencia de mis padres y
de haber aceptado trabajar en el centro especial de empleo que escogi siguiendo mi
propio criterio. Trabajar en el marco de un empleo ordinario no me convenia,
especialmente por el ritmo. Requeria rendimiento, era estresante. En mi centro
estamos bien supervisados, yo me encargo del cableado eléctrico. Al principio, hacia
tareas convencionales, después, poco a poco, los instructores me fueron conociendo
y me confiaron tareas mas complejas. Confiaron en mi. Eso fue un cambio, porque
antes y especialmente durante mi escolaridad, estaba desanimada. No me salian las
cosas como queria, tenia dificultades para aprender. Mis amigos y mi madre me
ayudaban, pero me faltaba tiempo para todo. Aqui realmente recuperé la confianza
en mi misma, me siento mucho mas capacitada. He hecho amigos y puedo apoyarme
en una instructora con la que me llevo bien.

Vivo sola en un apartamento y yo me organizo. Como me cuesta levantarme por las
mafanas y he llegado tarde al taller varias veces, una persona viene a casa por la
manfana. Asi, sé que tengo que levantarme y eso me motiva. Alguien se encarga de
las tareas domésticas y yo me ocupo de la compra, pero me la llevan porque no tengo
suficiente fuerza.

Cuando digo que trabajo en el centro especial de empleo, la reaccion de los demas
no siempre es positiva. Al principio me molestaba, pero ahora no me importa. No
afecta a la confianza que tengo en mi misma. Trabajar y vivir asi hace que me tomen
en serio. Me siento escuchada, tengo cosas importantes que decir y quiero que me
escuchen. Sé que no hago todo lo que quiero debido a mi discapacidad, pero estoy
empezando a vivir como todo el mundo. jQuiero vivir positivamente!»

relaciones familiares,

sociales,

ciertos gestos, fatiga (fisica y/o
moral), entre otras.

Existen medidas que permiten
continuar desempefiando un
empleo, como la adaptacion del
puesto de trabajo (asistencia
personal, productos de apoyo,
modificacion de los horarios de
trabajo, etc.). Es aconsejable actuar
antes de que aumenten las
dificultades; asi como ponerse en
contacto, principalmente, con la
entidad ASEM de referencia.

Vidasocial

Cada persona con miotonia de
Steinert experimenta la enfermedad
de diferentes maneras dependiendo
de su historia, su personalidad,

profesionales y evolucion de su
afeccion. Una vida social variada
ayuda a sentirse bien e independiente.
Es importante salir de casa para, por
ejemplo, ir de compras, pasear,
compartir el tiempo libre con otros,
formarse, ir de vacaciones, etc. Esto
puede requerir organizacion,
anticipacion y ayuda. Las dificutades
emocionales, matoras o fisiologicas a
veces pueden limitar esta vida social.
El apoyo del entorno y el recurir a
terceras personas pueden ayudar a la
persona a superar estos
inconvenientes.

Dificultades emocionales
y ayuda psicoldgica

Muchas personas que padecen la
enfermedad experimentan

dificultades emocionales.

Los cambios de humor son bastante
frecuentes. Se manifiestan a través
de wuna moral baja, apatia,
irritabilidad o impulsividad, entre
otros. Es lo que los especialistas
llaman pseudodepresion.

Estos problemas vienen
acompafiados de un rechazo al
cambio o miedo a empezar nuevas
relaciones y situaciones. La
fragilidad emocional asociada a un
estado de fatiga frecuente puede
ser perjudicial para las relaciones,
la vida social o profesional. Puede
tener un impacto en el entorno, que
puede preocuparse por la persona.
Algunas pueden retraerse en si
mismas para evitar aquello que
pudiera generarles estrés.

Cuando todas estas dificultades
complican el dia adiay acenttan la
sensacion de malestar, el apoyo
psicologico mediante consultas
regulares puede ayudar a hacer un
balance de estas y otras cuestiones
fundamentales de la vida. En el
caso de dificultades como una
depresion demasiado invasiva, se
prescribe la medicacion apropiada.
En Francia, se ofrece apoyo
psicolégico en la mayoria de las
consultas multidisciplinares
neuromusculares. Los psicologos
pueden recibir a las familias
afectadas por la enfermedad y/o
remitiflas a un psicologo local
(consulta privada).

Prestaciones por discapacidad

La Ley General de derechos de las
personas con discapacidad y de
su inclusion social recoge las
prestaciones por discapacidad
como un derecho.



Este medio de compensacion es
una solucién técnica, humana y
organizativa que ayuda a
personas con discapacidad y les
permite llevar a cabo lo que no
podrian hacer sin este apoyo.
Estas ayudas atafien a todos los
ambitos de su vida: en casa, en
el colegio, en el trabajo, en la
vida social, etc.

«Soy portador de la anomalia
genética responsable de la
enfermedad de Steinert que tiene
mi hijo. Yo no tengo apenas
sintomas. Cuando descubri que
era portador de esta anomalia
genética, casi me senti aliviado
porque pensé que podia manejar la
noticia. Sin embargo, a pesar de
sentirme fuerte, tuve un gran
sentimiento de culpa que no podia
quitarme de encima. ¢De qué era
culpable? Me reuni con el
psicologo de mi consulta habitual
para hablar de ello. Le dije que no
queria empezar un frabajo de
analisis sino un acompafamiento.
Me remitié a una psicéloga con la
que empecé una psicoterapia. Me
llevd dos afios encontrar un
equilibrio y deshacerme de mi
culpa. Durante este periodo,
empecé a pintar con acuarelas y
algunos cuadros me permitieron
darme cuenta de que salia del
tunel, que tenia otra vision. Por su
parte, mi hijo también comenzé un
seguimiento psicolégico que fue
muy beneficioso para él.

La enfermedad separa de golpe la
vida en dos: la vida sofada de
antes y la vida real de ahora con la
enfermedad. Estas dos partes
deben reconciliarse para seguir
viviendo de la mejor forma
posible.»

La eleccion de los medios de
prestacion se basa en la
evaluacion de las necesidades de

la persona afectada para
responder de la mejor forma
posible a la situacibn en su

conjunto; de este modo, mejoran
su calidad de vida y ayudan a su
entorno.

e Productos de apoyo. Deberian

tenerse en cuenta en cuanto sea
necesario, sin esperar a que las
dificultades  sean  demasiado
grandes. Recurrir a un producto de
apoyo es a veces dificil de aceptar
porque es una sefial de que la
enfermedad esta ahi y evoluciona.
Sin embargo, cuando responden
bien a las necesidades de la
persona, los productos de apoyo
proporcionan todo el bienestar y la
ayuda que se espera de ellos. Por
ejemplo: bastéon para caminar mas
seguro, scooter, silla de ruedas
eléctrica, gria o cama y colchon
adaptados.

Enfermedad de Steinert

Asistencia personal. Este
personal cualificado interviene en
las actividades de la vida cotidiana
(aseo personal, desplazamientos
dentro y fuera del domicilio o
participacion en la vida social). Para
que todo funcione, la eleccion de
los profesionales que intervienen
como asistentes personales no
puede hacerse al azar, como
tampoco la comunicacion que se
mantenga con ellos en el dia a dia.
En especial, es importante formular
con claridad los requisitos vy
necesidades para que nos puedan
entender mejor y poder asi, obtener
una respuesta adecuada por su
parte.

Adaptacion de lavivienda. Puede
implicar la adaptacion del bafio y el
inodoro, entre otros. De igual
manera, puede incluir la adaptacion

de los vehiculos.
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